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CHE COSA E' UN REGISTRO ?

Una struttura complessa

SANITA’ PUBBLICA

—— Clinica
— Genetica
__ Epidemiologia




L’esperienza della Toscana

Registro Malformazioni Congenite Provincia di Firenze
Periodo: 1980-1991

Popolazione sorvegliata: 106.668 nati residenti

Punti nascita: 8

Referenti: 19

Registro Toscano Difetti Congeniti
Periodo: 1992-2006

Popolazione sorvegliata: 396.237 nati residenti
Punti nascita: 34

Referenti: 83
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Registro Toscano Difetti Congeniti

e Oggetto di registrazione:

Interruzioni di gravidanza a seguito di diagnosi
prenatale fino alla 242 settimana di gestazione

morti fetali dalla 202 settimana di gestazione

nati vivi in cui il DC viene accertato alla nascita o In
periodo post-natale (entro il primo anno di vita)
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FLUSSO DI RILEVAZIONE

Centri di rilevazione:

* Centri di Diagnostica Prenatale

« Ospedali

« Casedi Cura

e Servizi Specialistici: Chirurgia Pediatrica

I Cardiologia Pediatrica

l Citogenetica e Genetica Molecolare

Anatomia Patologica....
Referente ASL di evento

|

Referente ASL di residenza

i
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Scheda di registrazione RTDC

dati anagrafici neonato/feto e madre

dati neonato/feto
diagnosi
anamnesi

sindrome e difetti rilevati

notizie sulla famiglia
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Questionario (1)

anagrafica e dati neonato/feto

REGISTRO TOSCANO DEI DIFETTI CONGENITI [RTDC) MOD. 5.5/2002 - REGIONE TOSCANA

DOspedale di evento

M* scheda dimissione ospedalizra (50O | | | | | | |

codice ospedale | | | |

Cognome’nome bambino C.Fl | | | | | | | | | | | | | |
Cognomainome madre crl | | | T I O O I O
Residente in via M® comune
Prow. CAF Tel. Az LZL di residenza della madre | |
coaice
NECOMATO ! FETOD
1 - Data di evento | | |
ag mim aAzaa

2 - Besso

-Ma=chic 1

-Femmina 2

-Indsterminaic 3

-Sconcsciuto g

3 - N° neonati partoriti

4 - N® malformati in parte plurimo

5 -Tipo di evento

-Mato vive 1

-Mato morto 2

-Aborto spontanes 3

-Interruzicne volontaria di gravidanza 4

-nats vivo 2 pol morio 5
L I |

ao mm L]

B - Peso alla nascita (in grammi)

LLL L
L1

T - Durata della gestazione [in sefimans compiure)




AMAMMNESI

12 - Humero di gravidanze precedenti M®

-neati vivi

-nati morti

-aborli spontanei

oL

-interruzioni velontarie di gravidanza

13 - Concepimente assistito
-5i
-na

Questionario (2)
Anamnesi e diaghosi

W0 Ry s

-nan rilevato
(52 5 5peciicEs)

14 - Eventi in gravidanza {maisme, treuml ssposizions agend faio. )

-si
-no
-non rilevato

L

(58 5 Speciicars Hpo of svents & timestrs)

15 - Esposizicni abituali in gravidanza

-fumao
-si {scrivere N nUmerD of sigarefs fumate &f gioma) 1

-no 2
-nan rilevato g

-droghe
-5i
-na

w0 k3 e

-nan rilevato
(52 & speciicars gual)

-aleoo]
{se si scrivere il N® di bicchien al gioma deniro le caselle 5)
vimo birra superalcolic

|

n.r[[

-5i
-no
-nan rilevato

0 opd =

-farmaci assunti =i I:[ no
(52 5l specicare Quai)

DIAGHOSI]

B -Data di diagnosi alla scoperta | | |
di difetta congenito a9 i EEEE]

9 - Periodo di diagnosi di difetto congenito
-alla nascita 1
-entro 7 giomi

L ka

-1-4 s=ttimans
-1-12 mes

-gltra 1 anno
-diagmosi prenatale
-alfaborio
-autopsia

-non rilevato

b = I T Y

[pee]

10 - Se diagnosi prenatale alla settimana M*
-amniccEntesi
-ecografia
-villi eorial
-altro

oL b

(specificare)

Effettuata dal Centro

11 - Stato in vita del nato

in penodo periconcezionsle nal 1* iimesine

-Wivo
-rnorto

-

L]




Questionario (3)
Difetti congeniti

DIFETTI COMGENITI

Fomire une Jgesarzione Jefagiaia Jef ofed! Indcands neve apposife casale 52 g scopenta & aivenuta in penags prenalsie (Pre) o posmetale (Posl)

16 - Sindrome specifica

7
i

1]
=1
13

(5E denmicat)
Difetti congeniti
1)

7
=

g

oo Ha

17 - Autopsia
-faftta, risultato comosciuto

18 - Cariotipo
-faftta, risultato conosciuto

-faftta, risultato non conosciuto
-non fatta

-fato maceraio

-non rilevato

-faftto, risultato non conosciuto
-non fatto

~fallito

-non rilevato

0 s £ P

LTI O opooon M

L L
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Questionario (4)
Notizie sulla famiglia

[NOTIZIE SULLA FAMIGLIA

19 - Data di nascita

-madre | | |

pade | | | |

20 - Luogo di nascita

- madre

- padre

21 - Nazionalita A
-italiana 1 1
-straniera 2

22 - Titolo di studio
-nessuUno

-slamentars

-scucla media inferiore
-zcucla media superiors
-laurea brevelLaursa

oM e LR

-non rilevato

26 - Presenza di anomalie in famiglia

23 - Condizione professionale Madre Padre
-oocupatalo 1 1
-dizoccupatalio 2 2
-condizione non professionale 3 3

-nan rilevats | g

56 DOCUPETRD

zpeciics manes

sDecics padne

24 - Malattie croniche Madre Fadrs
-5 1 1

-no 2 2

-non rilevato | g

5 & speciicare

25 - Consanguineita
-5

=M

-non rilevato

se i specificars i grado

=

[T HEE|

IE Sire SoeLhicare [ancma

i, S,
ciezsa  dira ne
-fratelli
-madre
-padre

TE S SRECTICAE [ ancimaa

-famiglia madre

TE S SPECTICAE [ anomaa

LTI CT
Lo
LTI s
LT

-famiglia padre

TR ATd SOSCTCE QFa0G O PaTETais & [anong

5= 3 S0SCCE gadc OF panendels = anomea
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Prevalenza di casi con DC In Toscana

Anno | Totale nati | Casi con | Prevalenza | % IVG
(NV+ NM) DC x 1.000
1992 25.670 623 24,3 8,5
1993 24.687 626 25,4 7,3
1994 24.487 619 25,3 10,5
1995 24.288 650 26,8 7,4
1996 24.606 638 25,9 14,7
1997 25.216 602 23,9 15,3
1998 25.468 620 24,3 14,8
1999 26.060 684 26,2 11,7
2000 26.620 684 25,7 14,5
2001 26.336 673 25,6 14,7
2002 26.624 629 23,6 15,7
2003 27.670 785 28,4 12,4
2004 28.979 784 27,1 15,9
2005 29.411 637 21,7 12,6
2006 30.115 698 23,2 15,6
Totale  396.237 9.960 25,1 12,9

|.-|I||I.:! _
Registro Toscano Difetti Congeniti !



Periodo di diagnosi per tipo di evento (1992-2006)

Periodo di scoperta NV % NM % IVG Totale %

alla nascita 4.253 53,2 12 13,2 0 4.265 42,8
entro 7/gg 2.202 27,5 0 0,0 0 2202 22,1
1-4 settimane 407 5,1 O 00 0O 407 4,1
1-12 mesi 391 4,9 0O 0,0 O 391 39
>1 anno 20 0,3 0O 0,0 0 20 0,2
diagnosi prenatale 1.150 14,4 70 76,9 1.285 2.505 25,2
aborto spontaneo O 00 4 4,4 0 4 0,0
autopsia 14 0,2 13 14,3 0 27 0,3
n.c. 135 1,7 2 22 O 137 14
Totale 8.572 103 1.285 9.960 100,0

Registro Toscano Difetti Congeniti



Prevalenza per gruppi di DC e tipo di evento

Gruppi DC NV NM IVG  Totale Prevalenza
X 1.000
Sistema nervoso 252 22 305 579 1,46
Occhio 156 2 4 162 0,41
Orecchio 102 4 16 122 0,31
Cardiovascolare 2.997 18 101 3.116 7,86
Respiratorio 64 3 22 89 0,22
Schisi orofacciali 365 6 36 407 1,03
Palatoschisi 153 1 4 158 0,40
Labiopalatoschisi 217 5 32 254 0,64
Digerente 439 16 44 499 1,26
Addome 38 4 52 94 0,24
Genitali 856 5 8 869 2,19
Urinario 896 9 100 1.005 2,54
Arti 1.163 15 97 1.275 3,22
Muscoloscheletrico 167 13 60 240 0,61
Cromosomi 371 19 682 1.072 2,71
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Periodo scoperta per tipo di DC e tipo di evento

Gruppi DC NV NM IVG  Totale %
Palatoschisi 153 1 4 158
diagnosi prenatale 9 0 4 13 8,2
alla nascita 144 1 0 145 91,8
| Labiopalatoschisi 217 5 32 254
diagnosi prenatale 32 4 32 68 26,8
alla nascita 185 1 0 186 73,2
Schisi orofacciali 365 6 36 407
diagnosi prenatale 41 4 36 81 19,9

N
o

alla nascita 324 326 80,1

I 1 4
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Schisi orofacciali: Associazioni con gruppi di DC

N. %
Arti 37 9,1
Cardiopatie 36 8,8
Sistema nervoso 29 7,1
Cromosomi 23 5,6
Muscolo-scheletrico 18 4,4
Urinario 14 3,4
Digerente 8 2,0
Genitali 8 2,0
Occhio 7 1,7
Orecchio 5 1,2
Parete addominale 5 1,2
Respiratorio 4 1,0
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Totale schisi per ASL di residenza (anno 2005)

Prevalenza x 10.000 nati

0-6.06
6.06 - 7.35
Bl 7351323

B 1323 -27.96

Cat il
Registro Toscano leettl Congenltl-LJ”j



Sito web: www.rtdc.it

R.T.D.C.

Registro Toscano Difetti Congeniti

a EUVURDODCAT and ICEBEDME collaborating register
European Reglsiration of Congenital Anomalies - a eurcpean union project
international Claaringhouse for Birth Defects Monitoring Systems

EWS: 19/03/2008 IN LINEA LA NEWSLETTER N°1 GENMAIO 2008

Servizo
Sonitoro

della
Tot{ona

Registro Toscano Difetti Congeniti ”j



registro  difetti

ANNO 87

- N. 1 GENNAIO 2008
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Emangiomi

L'angioma infantile rappresenta la neofor-
mazione pid frequente nell'eta pediatrica,
con un'incidenza tra il 4 ed il 10%.

Negli anni sono state create numerose clas-
sificazioni di questi difetti, ma & dal 1996
che vengono classificati in tumori vascolan
(emangiomi) e malformazioni vascolari.
Emangiomi: sono i tumori vascolari pid fre-
quenti, con un'incidenza dell'1-2,6% alla
nascita fino al 10-12% entro il primo anno.
51 dividono in superficiali con interessa
mento del derma papillare, profondi, misti

Malformazioni capillari: angioma piano o
port wine stain, solitamente isolato.
Malattie neuro cutanee: conseguenti ad
una comune origine dal foglietto embriona-
rio ectodermico sono caratterizzate dalla
coesistenza con patologie del sistema ner
voso centrale o periferico.

Sindrome di Sturge Weber. malformazione
arterovenosa ipsilaterale meningea o della
coroide con ipertrofia facciale.

Sindrome di Klippel Trenaunay: angioma cu-
taneo arto o tronco, ipertrofia scheletrica,
asimmetria segmenti corporei, ipoplasia lin-
fatica.

S = l-u-v
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Rapporto Annuale
2005

RILEVAZIONE DE DIFEITI CONGENI
NEL PERIODO PRENATALE,
')) ALLA NASCITA,

NEL PRIMO ANNO DI VITA

L




Attivita di formazione

MALFORMAZION:

dalla diognosi prenalale alla terapia postnatale

¥l Corso Residenziale
2% - 30 Movermibre 2007

Procreirrirme

AF Havambra
o TEAL 73R Makstte gkl come o

B0 Mowamibre
STAPAN (] - SHEE-TTRR | AR ore Q17 AR .‘-‘?:gmr:k:!.'rgrmihua




Coordinamento Registri regionali

ISTITUTO SUPERIORE DI SANITA

Registro nazionale malattie rare.
Epidemiologia di 44 malformazioni
congenite rare in talia

A cura di
Fakeizio Bianchi{a) & Domanica Tanscio (b)

) lslitnls of Flslslags Cinica de! Consighio Nanbnak galls Risarche, Paa
(bl Canltro Narbnale Malallie Ras, isiluls Sugedos o Sandd, Roma

EEM RN

Rapporti ISTISAN
02/36 —
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Prevenzione primaria delle anomalie congenite

Il controllo, o I'eliminazione, della causa o del
fattore di rischio, prima o durante la gravidanza,

—consente al neonato di nascere sano

—senza il difetto congenito che altrimenti
avrebbe avuto

— Oggi e possibile
— 0,4 mg di acido folico/giorno

— Se assunto giornalmente e regolarmente durante il
periodo pre e periconcezionale

Registro Toscano Difetti Congeniti



ASSUNZIONE DI AF IN EPOCA PRECONCEZIONALE

|

e riduzione del rischio di concepire figli con DIN

* riduzione del rischio di DIFETTI DEL CUORE SETTALI E
TRONCOCONALI

e riduzione del rischio di LABIOPALATOSCHISI
e riduzione del rischio di UROPATIE OSTRUTTIVE
e riduzione del rischio di IPO/AGENESIE DEGLI ARTI

Registro Toscano Difetti Congeniti:g"




ISTITUTO SUPERIORE DI SANITA

Registro Nazionale Malattie Rare:

malformazioni congenite e acido folico

Acura di

Anna Pierini (a). Fabrizio Bianchi (a), Packo Salermo (b)) & Domenica Tarusdo (b)

() sttt of Fisiniogia Cinics, Seziane of Endemynioqa,
Consighs Nazlonale deis Ficerche, Pl

{h) Ceniro Mazionale Maistte Rare. Dipsriments Bioiogis Celware & Neuwrnsoenze
Istito Superore of Sanks, Roma

128N 11232117
Rapporti ISTISAN
06/34
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Malformazioni congenite e acido folico

Sono state analizzate le malformazioni che
sono o) POSSONO essere sensibili
all’lassunzione di AF, per studiare Ile
differenze spaziali esistenti tra Registri, |
trend temporali e le Interazioni spazio-
temporali, per stabilire una prevalenza di
riferimento e consentire una valutazione
dell'impatto dell’utilizzo dell’AF nel prossimi
anni.
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Stime di impatto preventivo mediante AF

MC

Prevalenza RRR
neinatie VG %

casi riduzione
attesi casi/anno

per 10.000 (1) (2) (3)
Difetti tubo neurale 6,11 35 348 122
Malformazioni cardiovascolari 65,69 20 3.744 749
Schisi orofacciali 10,97 25 625 156
Difetti iduzione arti 451 30 257 77
Atresia/stenosi ano-rettale 2,88 20 164 33
Anomalie apparato urinario 19,62 30 1.118 336
Onfalocele 1,60 20 91 18
Totale 6.349 1.491

(1) RRR riduzione relativa del rischio; (2) casi attesi sulla base di 570.000 nascite/anno

(3) casi evitabili sulla base della RRR

|;|I| 14
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Le Assoclazioni

« Per la diagnosi e il trattamento della
labiopalatoschisi sono richieste
competenze multidisciplinari.

| malati e le loro famiglie sono costretti a
frequenti spostamenti e devono affrontare

problemi burocratici ed economici.

Le Assoclazioni sono sorte al fine di
agevolare i percorsi diagnostico-
assistenziali del pazienti.

lll”l'g!_
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Le Assoclazioni

e Le Associazioni del pazienti e del loro
familiari hanno un ruolo fondamentale
nella diffusione dell'informazione, nella
promozione dei diritti civili e delle
Iniziative di assistenza sociale, oltre che di
stimolo ad Iincrementare l|a ricerca
scientifica; rappresentano inoltre un
importante punto di riferimento per |l
confronto e lo scambio di esperienze.
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Grazue per attenione!

Per contatti:
fabrizio.bianchi@ifc.cnr.it

anna.pierini@ifc.cnr.it
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