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CHE COSA E’ UN REGISTRO ?
Una struttura complessa

REGISTRO

RICERCASANITA’ PUBBLICA

Sorveglianza
Prevenzione (educazione)
Valutazione 
Organizzazione-pianificazione
Comunicazione

Clinica
Genetica
Epidemiologia
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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

L’esperienza della Toscana
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Registro Toscano Difetti Congeniti

• Oggetto di registrazione:

interruzioni di gravidanza a seguito di diagnosi 
prenatale fino alla 24a settimana di gestazione

morti fetali dalla 20a settimana di gestazione

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

Registro Toscano Difetti Congeniti



Centri di rilevazione:
• Centri di Diagnostica Prenatale
• Ospedali
• Case di Cura
• Servizi Specialistici:   Chirurgia Pediatrica

Cardiologia Pediatrica 
Citogenetica e Genetica Molecolare
Anatomia Patologica….

Referente ASL di evento

Referente ASL di residenza

Regione Toscana FGM CNR

FLUSSO DI RILEVAZIONE



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 
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Questionario (2)
Anamnesi e diagnosi



Questionario (3)
Difetti congeniti
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Questionario (4)
Notizie sulla famiglia
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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
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Periodo di scoperta NV % NM % IVG Totale %

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

Totale 8.572 103 1.285 9.960 100,0

Periodo di diagnosi per tipo di evento (1992-2006)
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Prevalenza per gruppi di DC e tipo di evento
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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



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
alla nascita 324 2 0 326 80,1

Periodo scoperta per tipo di DC e tipo di evento
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Registro Toscano Difetti Congeniti

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



Totale schisi per ASL di residenza (anno 2005)
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Prevalenza x 10.000 nati
0 - 6.06
6.06 - 7.35
7.35 - 13.23
13.23 - 27.96



Sito web: www.rtdc.it
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Attività di formazione
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Coordinamento Registri regionali



Il controllo, o l’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 è possibile  

– 0,4 mg di acido folico/giorno

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

Prevenzione primaria delle anomalie congenite
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ASSUNZIONE DI AF IN EPOCA PRECONCEZIONALE

• riduzione del rischio di concepire figli con DTN

• riduzione del rischio di DIFETTI DEL CUORE SETTALI E 
TRONCOCONALI

• riduzione del rischio di LABIOPALATOSCHISI

• riduzione del rischio di UROPATIE OSTRUTTIVE

• riduzione del rischio di IPO/AGENESIE DEGLI ARTI
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Malformazioni congenite e acido folico

Sono state analizzate le malformazioni che 
sono o possono essere sensibili 
all’assunzione di AF, per studiare le 
differenze spaziali esistenti tra Registri, i 
trend temporali e le interazioni spazio-
temporali, per stabilire una prevalenza di 
riferimento e consentire una valutazione 
dell’impatto dell’utilizzo dell’AF nei prossimi 
anni.
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Stime di impatto preventivo mediante AF

MC Prevalenza RRR casi riduzione
nei nati e IVG % 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 riduzione arti 4,51 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
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Le Associazioni

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

• I malati e le loro famiglie sono costretti a 
frequenti spostamenti e devono affrontare
problemi burocratici ed economici. 

• Le Associazioni sono sorte al fine di 
agevolare i percorsi diagnostico-
assistenziali dei pazienti.
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• Le Associazioni dei pazienti e dei 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 incrementare la ricerca 
scientifica; rappresentano inoltre un 
importante punto di riferimento per il 
confronto e lo scambio di esperienze.

Le Associazioni
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Per contatti:

fabrizio.bianchi@ifc.cnr.it

anna.pierini@ifc.cnr.it
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Grazie per lGrazie per l’’attenzione!attenzione!


