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L’applicazione in diagnosi prenatale (DP) della a-CGH è controversa. I vantaggi sono molteplici 
(i.e.: necessità di una quantità di campione bassa, migliore caratterizzazione degli sbilanciamenti 
presenti). Tuttavia, la sua applicazione in DP pone un grosso quesito riguardo al tipo di piattaforma 
da utilizzare in relazione al numero di Copy Number Variation (CNV) rilevate che aumenta 
proporzionalmente alla sua risoluzione. Dato che la caratterizzazione di tutte le CNV benigne è in 
evoluzione, il poter eseguire una consulenza prenatale a seguito di un risultato a cui non è possibile 
attribuire una interpretazione fenotipica determina ansia materna e la necessità di applicare 
approfondimenti diagnostici per i quali spesso non vi è tempo. Pertanto, molti autori concordano sul 
fatto che questa metodica debba essere applicata in casi selezionati con specifiche indicazioni (i.e.: 
feti con malformazioni multiple e cariotipo normale) ai quali si associa una maggiore probabilità di 
sbilanciamenti submicroscopici.  
Per verificare la sensibilità del sistema nel rilevare le anomalie cromosomiche, il numero e il tipo di 
CNV, abbiamo eseguito un’analisi retrospettiva di campioni prenatali con cariotipo sbilanciato 
mediante piattaforma da 1Mb di risoluzione (SpectralChip 2600, PerkinElmer). Tale studio 
preliminare ha come scopo di verificare limiti e vantaggi, delineare gli ambiti di applicabilità e fare 
considerazioni riguardo all’utilizzo di questa potente metodica in ambito prenatale.



Scopo: 
La tesi proposta ha due obiettivi principali: 

1. la messa a punto della metodica dell’Array-CGH  

2. applicazione di questa analisi in un gruppo di campioni prenatali con differenti tipi di difetti cardiaci 

allo scopo di riconoscere se vi siano riarrangiamenti genomici specifici non ancora evidenziati 

associati a queste anomalie. Questo tipo di studio potrebbe aprire nuove prospettive nella 

comprensione delle basi genetiche dei diversi difetti cardiaci ed, eventualmente, permettere di 

effettuare correlazioni fenotipo-genotipo. 

Metodi: 

La messa a punto dell’array-CGH su supporto da 1Mb di risoluzione (BAC Array) avverrà applicando il 

protocollo precedentemente pubblicato [9]. Nei casi prenatali con difetti cardiaci verrà estratto il DNA, 

quantificato ed analizzato applicando la stessa procedura. L’assegnazione dell’effetto patogenetico alle CNV 

identificate verrà eseguita anche mediante la consultazione delle banche dati delle CNV benigne attualmente 

disponibili. 
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