








Rapporto Annuale 2008

Registro Toscano Difetti Congeniti

Tabella 5.5 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Respiratorio IVG Neonatale e oltre Totali
ASL di residenza N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
ASL 1 Massa Carrara 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL 2 Lucca 0 0,0 1 5,0 1 5,0
ASL 3 Pistoia 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL 4 Prato 1 4,3 0 0,0 1 4,3
ASL 5 Pisa 2 6,7 1 3,3 3 10,0
ASL 6 Livorno 0 0,0 1 3,6 1 3,6
ASL 7 Siena 0 0,0 1 4,6 1 4,6
ASL 8 Arezzo 0 0,0 2 7,2 2 7,2
ASL 9 Grosseto 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL10 Firenze 0 0,0 1 1,5 1 15
ASL11 Empoli 0 0,0 1 4,3 1 4,3
ASL12 Viareggio 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Non conosciuta 0 0 0
Totale Regione 3 1,0 8 2,6 11 3,5
Figura 5.5 Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
Figura 5.5bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Commenti

Per i difetti respiratori non si segnala alcun eccesso rispetto alla media regionale,
mentre non sono stati registrati casi da madri residenti nelle ASL di Massa-Carrara,
Pistoia, Grosseto e Viareggio (figure 5.5-5.5bis).
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Tabella 5.6 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Palato-Labbro IVG Neonatale e oltre Totali
ASL di residenza N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
ASL 1 Massa Carrara 1 6,7 1 6,7 2 13,3
ASL 2 Lucca 0 0,0 2 10,1 2 10,1
ASL 3 Pistoia 1 4.1 1 4.1 2 8,2
ASL 4 Prato 1 4,3 0 0,0 1 4,3
ASL 5 Pisa 1 3,3 0 0,0 1 3,3
ASL 6 Livorno 0 0,0 3 10,7 3 10,7
ASL 7 Siena 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL 8 Arezzo 0 0,0 5 17,9 5 17,9
ASL 9 Grosseto 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL10 Firenze 0 0,0 2 3,0 2 3,0
ASL11 Empoli 0 0,0 4 17,2 4 17,2
ASL12 Viareggio 0 0,0 2 14,3 2 14,3
Non conosciuta 1 1 2
Totale Regione 5 1,6 21 6,7 26 8,4
Figura 5.6  Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
Prevalenza % 10.000 nati
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Figura 5.6bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Commenti

Non si segnalano eccessi nelle ASL toscane per i difetti a carico del palato-labbro
mentre si osserva un valore significativamente inferiore per la ASL di Firenze. Non sono
stati registrati casi da madri residenti nelle ASL di Siena e Grosseto (figure 5.6-5.6bis).
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Tabella 5.7 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Digerente

ASL di residenza

ASL 1 Massa Carrara
ASL 2 Lucca
ASL 3 Pistoia
ASL 4 Prato
ASL 5 Pisa
ASL 6 Livorno
ASL 7 Siena
ASL 8 Arezzo
ASL 9 Grosseto
ASL10 Firenze
ASL11 Empoli

ASL12 Viareggio
Non conosciuta

Totale Regione

Figura 5.7
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IVG Neonatale e oltre Totali
N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati % 10.000 nati
0 0,0 3 20,0 3 20,0
2 10,1 3 15,1 5 25,2
0 0,0 2 8,2 2 8,2
1 4,3 2 8,6 3 12,9
5 16,6 3 10,0 8 26,6
0 0,0 3 10,7 3 10,7
0 0,0 1 4,6 1 4,6
0 0,0 3 10,7 3 10,7
0 0,0 0 0,0 0 0,0
1 1,5 8 11,9 9 13,4
0 0,0 2 8,6 2 8,6
0 0,0 3 21,5 3 21,5
0 1 1
9 2,9 34 10,9 43 13,8
Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
revalenza x 10.000 nati
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Figura 5.7bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Per il gruppo delle anomalie del digerente non si segnala alcun eccesso rispetto alla media
regionale mentre si osserva un valore significativo inferiore per la ASL di Siena. Non sono
stati registrati casi da madri residenti nella ASL di Grosseto (figure 5.7-5.7bis).
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Tabella 5.8 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

ASL di residenza

ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL10
ASL11
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ASL12 Viareggio
Non conosciuta
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Parete addominale IVG Neonatale e oltre Totali
N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
Massa Carrara 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Lucca 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Pistoia 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Prato 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Pisa 1 3,3 0 0,0 1 3,3
Livorno 2 7.1 0 0,0 2 7.1
Siena 0 0,0 2 9,2 2 9,2
Arezzo 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Grosseto 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Firenze 3 45 1 1,5 4 6,0
Empoli 0 0,0 1 4,3 1 4,3
1 7,2 0 0,0 1 7,2
0
7 2,2 4 1,3 11 3,5

Totale Regione

Figura 5.8

Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
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Figura 5.8bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Sono stati registrati casi con difetti della parete addominale esclusivamente da
madri residenti nelle ASL di Pisa, Livorno, Siena, Firenze, Empoli e Viareggio, dove
non é stato evidenziato alcun eccesso né riduzione rispetto al tasso medio regionale

(figure 5.8-5.8bis).
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Tabella 5.9 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Genitali IVG Neonatale e oltre Totali
ASL di residenza N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
ASL 1 Massa Carrara 0 0,0 4 26,6 4 26,6
ASL 2 Lucca 1 5,0 2 10,1 3 15,1
ASL 3 Pistoia 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL 4 Prato 1 4.3 1 4,3 2 8,6
ASL 5 Pisa 0 0,0 6 20,0 6 20,0
ASL 6 Livorno 2 7.1 7 25,0 9 32,1
ASL 7 Siena 0 0,0 2 9,2 2 9,2
ASL 8 Arezzo 0 0,0 5 17,9 5 17,9
ASL 9 Grosseto 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL10 Firenze 0 0,0 18 26,9 18 26,9
ASL11 Empoli 0 0,0 5 21,6 5 21,6
ASL12 Viareggio 0 0,0 4 28,7 4 28,7
Non conosciuta 0 4 4
Totale Regione 4 1,3 58 18,6 62 19,9
Figura 5.9 Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
Prewalenza x 10.000 nati
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Figura 5.9bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Commenti

Relativamente ai difetti dei genitali non si evidenziano eccessi né riduzioni
statisticamente significativi rispetto alla media regionale. Non sono stati registrati
casi da madri residenti nelle ASL di Pistoia e Grosseto (figure 5.9-5.9bis).
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Tabella 5.10 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Rapporto Annuale 2008

Urinario IVG Neonatale e oltre Totali
ASL di residenza N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
ASL 1 Massa Carrara 3 20,0 8 53,3 11 73,3
ASL 2 Lucca 2 10,1 3 15,1 5 25,2
ASL 3 Pistoia 0 0,0 4 16,3 4 16,3
ASL 4 Prato 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL 5 Pisa 5 16,6 5 16,6 10 33,3
ASL 6 Livorno 2 7.1 10 35,7 12 42,8
ASL 7 Siena 0 0,0 1 4,6 1 4,6
ASL 8 Arezzo 0 0,0 11 39,3 11 39,3
ASL 9 Grosseto 0 0,0 1 6,1 1 6,1
ASL10 Firenze 1 1,5 15 22,4 16 23,9
ASL11 Empoli 1 4,3 3 12,9 4 17,2
ASL12 Viareggio 0 0,0 2 14,3 2 14,3
Non conosciuta 0 0 0
Totale Regione 14 4.5 63 20,2 77 24,7
Figura 5.10 Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
FPrewalenza x 10.000 nati
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Figura 5.10bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Commenti

Per i difetti dellapparato urinario si segnala un eccesso statisticamente significativo
nella ASL di Massa-Carrara, mentre sono stati evidenziati scostamenti significativi in
difetto dal tasso medio regionale per i casi residenti nelle ASL di Siena e Grosseto. Non
sono stati registrati casi da madri residenti nella ASL di Prato (figure 5.10-5.10bis).
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Tabella 5.11 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Arti

ASL di residenza

ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL10
ASL11
ASL12
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Massa Carrara

Lucca
Pistoia
Prato
Pisa
Livorno
Siena
Arezzo

Grosseto

Firenze
Empoli

Viareggio

Non conosciuta

Totale Regione

Prevalenza per 10.000 nati
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1IVG Neonatale e oltre Totali
N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
0 0,0 3 20,0 3 20,0
0 0,0 9 454 9 45,4
0 0,0 1 4,1 1 4,1
0 0,0 2 8,6 2 8,6
3 10,0 9 29,9 12 39,9
1 3,6 7 25,0 8 28,6
0 0,0 3 13,8 3 13,8
0 0,0 10 35,8 10 35,8
0 0,0 0 0,0 0 0,0
1 1,5 13 19,4 14 20,9
0 0,0 3 12,9 3 12,9
0 0,0 0 0,0 0 0,0
2 0 2
7 2,2 60 19,3 67 21,5
Figura 5.11 Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
Prevalenza x 10.000 nati
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Figura 5.11bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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usL

Per i difetti a carico degli arti si osservano scostamenti significativi in difetto, rispetto
alla linea di confronto, per i casi residenti nelle ASL di Pistoia e Prato. Non sono stati
registrati casi nelle ASL di Grosseto e Viareggio (figure 5.11-5.11bis).
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Tabella 5.12 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Muscolo-scheletrico
ASL di residenza

ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL
ASL10

©CoO~NOOUDWNE

ASL11
ASL12

Non conosciuta
Totale Regione

Massa Carrara

Lucca
Pistoia
Prato
Pisa
Livorno
Siena
Arezzo

Grosseto

Firenze
Empoli

Viareggio

30,0

([

1IVG Neonatale e oltre Totali
N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
0 0,0 1 6,7 1 6,7
0 0,0 1 5,0 1 5,0
0 0,0 0 0,0 0 0,0
2 8,6 1 43 3 12,9
2 6,7 0 0,0 2 6,7
0 0,0 1 3,6 1 3,6
0 0,0 0 0,0 0 0,0
0 0,0 1 3,6 1 3,6
0 0,0 0 0,0 0 0,0
2 3,0 2 3,0 4 6,0
0 0,0 0 0,0 0 0,0
1 7.2 0 0,0 1 7.2
0 1 1
7 2,2 8 2,6 15 4,8
Figura 5.12 Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
Prewalenza x 10.000 nati
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Figura 5.12bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Per i difetti muscolo-scheletrici non si segnalano eccessi rispetto alla media
regionale, mentre non sono stati registrati casi residenti nelle ASL di Pistoia, Siena,

Grosseto ed Empoli (figure 5.12-5.12bis).
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Tabella 5.13 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Registro Toscano Difetti Congeiniti

Cromosomi IVG Neonatale e oltre Totali
ASL di residenza N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
ASL 1 Massa Carrara 4 26,6 1 6,7 5 33,3
ASL 2 Lucca 8 40,4 5 25,2 13 65,6
ASL 3 Pistoia 5 20,4 0 0,0 5 20,4
ASL 4 Prato 8 34,4 0 0,0 8 34,4
ASL 5 Pisa 14 46,6 5 16,6 19 63,2
ASL 6 Livorno 5 17,8 5 17,8 10 35,7
ASL 7 Siena 5 22,9 1 4,6 6 27,5
ASL 8 Arezzo 0 0,0 4 14,3 4 14,3
ASL 9 Grosseto 4 24,4 2 12,2 6 36,6
ASL10 Firenze 9 13,4 6 9,0 15 22,4
ASL11 Empoli 3 12,9 2 8,6 5 21,6
ASL12 Viareggio 1 7,2 3 21,5 4 28,7
Non conosciuta 6 2 8
Totale Regione 72 23,1 36 11,6 108 34,7
Figura 5.13 Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
Prewalenza x 10.000 nati
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Figura 5.13bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Commenti

Per le anomalie cromosomiche risulta un eccesso statisticamente significativo nella
ASL di Pisa, mentre si segnalano scostamenti in difetto per le ASL di Arezzo e di

Firenze (figure 5.13-5.13bis).
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Tabella 5.14 Casi con DC: 14 gruppi per ASL di residenza

Rapporto Annuale 2008

Altre IVG Neonatale e oltre Totali
ASL di residenza N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati
ASL 1 Massa Carrara 3 20,0 8 53,3 11 73,3
ASL 2 Lucca 4 20,2 21 106,0 25 126,1
ASL 3 Pistoia 0 0,0 3 12,3 3 12,3
ASL 4 Prato 2 8,6 2 8,6 4 17,2
ASL 5 Pisa 10 33,3 29 96,5 39 129,7
ASL 6 Livorno 4 14,3 11 39,3 15 53,5
ASL 7 Siena 0 0,0 3 13,8 3 13,8
ASL 8 Arezzo 0 0,0 14 50,1 14 50,1
ASL 9 Grosseto 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ASL10 Firenze 4 6,0 20 29,9 24 35,8
ASL11 Empoli 1 4,3 7 30,2 8 34,5
ASL12 Viareggio 1 7,2 6 43,0 7 50,2
Non conosciuta 7 5 12
Totale Regione 36 11,6 129 41,5 165 53,0
Figura 5.14 Distribuzione della prevalenza per ASL di residenza
Prevalenza x 10.000 nati
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Figura 5.14bis Diagramma tassi di prevalenza per ASL di residenza
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Commenti

Per I'eterogeneo gruppo delle altre anomalie si osservano eccessi statisticamente
significativi per i casi residenti nelle ASL di Lucca e di Pisa, mentre risultano riduzioni
nelle ASL di Pistoia, Prato, Siena e Firenze. Non sono stati osservati casi residenti

nella ASL di Grosseto (figure 5.14-5.14bis).
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SORVEGLIANZA DEI DIFETTI CONGENITI

Registro Toscano Difetti Congeniti

Nella tabella 6 vengono presentati i casi (nati e 1IVG) secondo 30 difetti specifici selezionati

per la sorveglianza.

E’ riportato il confronto tra la frequenza osservata, rispetto a quanto atteso, sulla base dei
tassi di prevalenza specifici calcolati su 119.482 nati in Toscana nel periodo 2004-2007

(baseline).
Tabella 6 Casi con 30 difetti congeniti specifici
IVG Neonatale e oltre Totali
Difetti Congeniti N° Prevalenza N° Prevalenza N° Prevalenza N° O/A p
X 10.000 nati X 10.000 nati X 10.000 nati ~ Attesi
Anencefalia 5 1,6 0 0,0 5 1,6 59 0,8 ns.
Encefalocele 2 0,6 1 0,3 3 1,0 2,8 1,1 ns.
Spina bifida 7 2,2 2 0,6 9 2,9 9,6 09 ns.
Idrocefalo 6 1,9 1 0,3 7 2,2 10,3 0,7 ns.
Microcefalia 0 0,0 1 0,3 1 0,3 2,2 05 ns.
Oloprosencefalia 1 0,3 0 0,0 1 0,3 5,0 02 ns.
Anoftalmia/Microftalmia 0 0,0 2 0,6 2 0,6 2,5 0,8 ns.
Anotia/Microtia 0 0,0 2 0,6 2 0,6 0,6 32 ns.
Trasposizione Grossi Vasi 2 0,6 10 3,2 12 3,9 7.8 15 ns.
Tetralogia di Fallot 0 0,0 8 2,6 8 2,6 8,7 09 ns.
Cuore sinistro ipoplasico 3 1,0 3 1,0 6 19 6,8 09 ns.
Coartazione aortica 0 0,0 5 1,6 5 1,6 78 0,6 ns.
Palatoschisi 2 0,6 8 2,6 10 3,2 11,5 09 ns.
Labio +/- palatoschisi 3 1,0 13 4,2 16 51 16,8 1,0 ns.
Atresia stenosi esofagea 0 0,0 8 2,6 8 2,6 6,8 1,2 ns.
Atresia stenosi duodenale 0 0,0 3 1,0 3 1,0 0,9 32 ns.
Atr. sten. altre parti tenue 0 0,0 3 1,0 3 1,0 3,4 09 ns.
Atresia stenosi ano-rettale 3 1,0 6 1,9 9 2,9 6,5 1,4 ns.
Ernia diaframmatica 1 0,3 5 1,6 6 1,9 5,6 1,1 ns.
Gastroschisi 0 0,0 2 0,6 2 0,6 4,0 05 ns.
Onfalocele 6 1,9 1 0,3 7 2,2 59 1,2 ns.
Agenesia renale bilaterale 5 1,6 0 0,0 5 1,6 2,2 23 ns.
Estr. vescica e/o epispadia 1 0,3 0 0,0 1 0,3 1,6 06 ns.
Ipospadia 0 0,0 50 16,1 50 16,1 55,1 09 ns.
Sesso indeterminato 2 0,6 2 0,6 4 1,3 1,6 26 ns.
Riduzione 4 1,3 8 2,6 12 3,9 17,1 0,7 ns.
Polidattilia 2 0,6 15 4.8 17 55 22,7 0,7 ns.
Trisomia 21 38 12,2 20 6,4 58 18,6 52,6 11 ns.
Trisomia 13 6 1,9 0 0,0 6 1,9 5,6 1,1 ns.
Trisomia 18 13 4,2 3 1,0 16 51 10,3 1,6 ns.

Attesi calcolati sulla base dei tassi di prevalenza specifici osservati su 119.482 nati nel periodo 2004-2007 (baseline)

O/A = rapporto tra casi osservati e casi attesi sulla base dei tassi baseline
p = probabilita secondo Poisson
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Commenti

L'impatto dell'interruzione della gravidanza a seguito di diagnosi prenatale di difetto
congenito risulta particolarmente rilevante per i casi di anencefalia, oloprosencefalia,
agenesia renale bilaterale, estrofia vescica/epispadia e trisomia 13 (le IVG rappresentano il
totale dei casi), idrocefalo (6 casi su 7, pari al 85,7%), onfalocele (6 su 7 casi totali, pari
all'85,7%), trisomia 18 (13/16, pari all'81,2%), trisomia 21 (38 IVG su 58 casi totali, pari al
65,9%).

Dal confronto dei valori di prevalenza osservati in Toscana nel 2008 rispetto a quanto atteso
sulla base dei tassi di prevalenza specifici osservati dal RTDC nel periodo 2004-2007 non
sono emerse differenze statisticamente significative.

Si segnalano eccessi, pur se non statisticamente significativi, con rapporti osservato/atteso
(O/A) superiori all'unita in particolare per i seguenti difetti: anotia/microtia, trasposizione
grossi vasi, atresia/stenosi duodenale, atresia/stenosi ano-rettale, agenesia renale bilaterale,
sesso indeterminato e trisomia 18.

Riduzioni, anche se non statisticamente significative, rispetto al valore baseline, con valori
osservato/atteso inferiori all'unita, emergono in particolare per i seguenti difetti: microcefalia,
oloprosencefalia e gastroschisi.
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Nelle tabelle 7.1 (“Sorveglianza sui sottogruppi EUROCAT: cluster per data di concepimento”)
e 7.2 (“Sorveglianza sui sottogruppi EUROCAT: trend per data di concepimento™ sono
riportati i risultati della sorveglianza epidemiologica per data di concepimento (periodo
01/01/2004-31/03/2008), sui sottogruppi di difetti considerati da EUROCAT.

Per omogeneita di confronto con i dati europei sono stati esclusi dalla tabulazione i casi
toscani con anomalie minori isolate (riportate in allegato C) e le morti fetali di eta
gestazionale inferiore a 20 settimane.

Il test statistico utilizzato per lindividuazione di cluster & la tecnica della finestra mobile
(scan) che si basa su una finestra temporale di lunghezza w che scorre in continuo sul
periodo totale T, traslando di volta in volta di una unita di tempo, alla ricerca del numero
massimo n di eventi che cadono all'interno della finestra. Il confronto di n con un valore
soglia di riferimento, calcolato sulla base del numero totale di eventi N osservato nel periodo
T, sotto lipotesi nulla di una distribuzione uniforme, consente di individuare addensamenti
non casuali di eventi nel tempo. Nella tabella 7.1 per ogni sottogruppo di difetti & riportato il
numero di casi che hanno determinato addensamenti non casuali temporali, la data iniziale e
finale del cluster e la relativa durata, il numero di casi attesi, la probabilita statistica e il
numero di casi validi per I'analisi.

Per lindividuazione di trend @ stato utilizzato il test c? per il trend. Nella tabella 7.2 per ogni
sottogruppo di difetti, in caso di individuazione di un trend, & riportato il numero di casi per
anno, il numero di casi totale nel periodo 2004-2008, il valore del c?, 'andamento (crescente
0 decrescente o eterogeneo) del trend, e la probabilita statistica.
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Tabella 7.1  Sorveglianza sui sottogruppi EUROCAT: cluster per data di concepimento
(01701704 — 31/03/08)
Anomalia Casi Data DataFine Durata Casi Probabilita  Casi
Inizio attesi validi
Sistema nervoso
Difetti Tubo Neurale No cluster 79
Anencefalia 5 05/07/06 26/07/06 0,31 0,011 23
Encefalocele No cluster 10
Spina Bifida No cluster 42
Idrocefalia No cluster 30
Microcefalia No cluster 8
Arinencefalia/Oloprosencefalia No cluster 9
Occhio
Anoftalmia/Microftalmia No cluster 11
Anoftalmia pochi casi (<7) 2
Cataratta congenita 7 04/02/06 03/04/06 0,93 0,022 25
Glaucoma congenito No cluster 7
Orecchio, faccia e collo
Anotia pochi casi (<7) 3
Cardiopatie congenite
Tronco arterioso comune pochi casi (<7) 5
Trasposizione dei grossi vasi (completa) No cluster 35
Ventricolo unico No cluster 7
Difetti setto ventricolare No cluster 475
Difetti setto atriale No cluster 72
Difetti setto atrioventricolare 5 30/08/07 02/11/07 0,58 0,039 14
Tetralogia di Fallot No cluster 34
Atresia e stenosi tricuspide pochi casi (<7) 4
Anomalia di Ebstein pochi casi (<7) 2
Stenosi valvola polmonare No cluster 21
Atresia valvola polmonare No cluster 15
Atresia/stenosi valvola aortica pochi casi (<7) 3
Cuore sinistro ipoplasico No cluster 28
Cuore destro ipoplasico pochi casi (<7) 1
Coartazione dell'aorta No cluster 28
Ritorno venoso polmonare anomalo totale pochi casi (<7) 2
Respiratorio
Atresia coane pochi casi (<7) 5
Malformazione cistica adenomatosa polmone pochi casi (<7) 2
Palato-labbro
Palatoschisi No cluster 63
Labioschisi con o senza palatoschisi No cluster 41
Digerente
Atresia esofagea con o senza fistola No cluster 25
Atresia/stenosi duodenale pochi casi (<7) 4
Atresia/stenosi di altre parti dell'intestino tenue No cluster 15
Atresia/stenosi ano-rettale No cluster 20
Malattia di Hirchsprung pochi casi (<7) 2
Atresia dei dotti biliari pochi casi (<7) 0
Pancreas anulare pochi casi (<7) 3
Ernia diaframmatica No cluster 20
Difetti parete addominale
Gastroschisi No cluster 15
Onfalocele No cluster 21
Urinario
Agenesia renale bilaterale+Sindrome di Potter No cluster 10
Displasia renale No cluster 42
Idronefrosi congenita No cluster 105
Estrofia vescica e/o epispadia pochi casi (<7) 6
Valvola uretrale posteriore e/o Prune-Belly _pochi casi (<7) 6
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Tabella 7.1 Sorveglianza sui sottogruppi EUROCAT: cluster per data di concepimento
(01701704 — 31/03/08) - segue -

Anomalia Casi Data DataFine Durata Casi Probabilita  Casi
Inizio attesi validi
Genitale
Ipospadia No cluster 232
Sesso indeterminato No cluster 8
Arti
Riduzione arti No cluster 52
Riduzione arti superiori No cluster 30
Riduzione arti inferiori No cluster 22
Assenza completa arto pochi casi (<7) 4
Piede torto equinovaro No cluster 61
Dislocazione displasia anca No cluster 21
Polidattilia No cluster 88
Sindattilia No cluster 68
Artrogriposi multipla pochi casi (<7) 5
Muscoloscheletrico
Craniosinostosi No cluster 11
Costrizione bande amniotiche nessun caso 1
Cromosomiche
Trisomia 21 No cluster 217
Trisomia 13 No cluster 20
Trisomia 18 No cluster 42
Sindrome di Turner No cluster 20
Sindrome di Klinefelter No cluster 18
Sindrome Cri-du-chat pochi casi (<7) 1
Sindrome di Wolff-Hirschorn pochi casi (<7) 0
Altre
Asplenia nessun caso 0
Situs inversus pochi casi (<7) 6
Gemelli congiunti pochi casi (<7) 1
Malattie della pelle No cluster 17
Sindromi teratogene con malformazioni
Sindrome feto-alcolica pochi casi (<7) 1
Sindrome da acido valproico nessun caso 0
Sindrome da warfarina nessun caso 0
Malformazioni da infezione materna pochi casi (<7) 2

Commenti

Relativamente alla sorveglianza effettuata per data di concepimento nel periodo 01/01/2004-
31/03/2008 sui sottogruppi utilizzati da EUROCAT, si segnalano cluster statisticamente
significativi per anencefalia, cataratta congenita e difetti setto atrioventricolare (tabella 7.1)
per i quali peraltro non sono stati evidenziati addensamenti di area geografica o di ospedale.
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Tabella 7.2 Sorveglianza sui sottogruppi EUROCAT: trend per data di concepimento

(01/01/04 — 31/03/08)

Anomalia 2004 2005 2006 2007 Totale ¢ Trend p
Nascite 28.988 29.417 30.120 30.957 150.602
Sistema nervoso 46 32 38 50 207 O
Difetti Tubo Neurale 16 15 14 20 81 0,022
Anencefalia 1 6 11 3 26 10,59 eterogeneo 0,014
Encefalocele 1 3 1 4 12 *
Spina Bifida 14 6 2 13 43 11,24 eterogeneo 0,010
Idrocefalia 8 8 10 7 38 0,945
Microcefalia 2 1 4 1 9 *
Arinencefalia/oloprosencefalia 4 3 0 5 12 *
Occhio 10 4 17 13 54 0,444
Anoftalmia/microftalmia 2 1 3 3 11 *
Anoftalmia 0 0 2 0 2 *
Cataratta 3 1 11 5 27 8,389 eterogeneo 0,039
Glaucoma congenito 2 2 2 0 7 *
Orecchio, faccia e collo 2 2 4 3 17 *
Anotia 1 1 0 0 4 *
Cardiopatie congenite 212 179 203 160 948 4,456 decrescente 0,035
Tronco arterioso comune 0 1 1 1 5 *
Trasposizione dei grossi vasi (completa) 9 4 10 7 42 0,65
Ventricolo unico 3 2 2 0 9 *
Difetti setto ventricolare 118 117 127 91 569 2,383
Difetti setto atriale 47 15 24 11 110 17,31 eterogeneo <0.001
Difetti setto atrioventricolare 3 1 2 4 16 *
Tetralogia di Fallot 5 6 12 8 39 0,542
Atresia e stenosi tricuspide 2 1 1 1 5 *
Anomalia di Ebstein 4 0 0 0 5 *
Stenosi valvola polmonare 5 4 5 3 24 *
Atresia valvola polmonare 0 2 2 4 15 *
Atresia/stenosi valvola aortica 2 1 1 1 6 *
Cuore sinistro ipoplasico 6 6 6 6 30 0,022
Cuore destro ipoplasico 2 0 0 0 2 *
Coartazione dell'aorta 6 5 7 9 32 0,009
Ritorno venoso polmonare anomalo totale 2 0 1 0 3 *
Respiratorio 4 4 10 11 35 1,334
Atresia coanale 1 0 3 2 6 *
Malf.ne cistica adenomatosa polmone 1 0 0 1 2 *
Palato-labbro 28 30 20 25 128 0,995
Labioschisi con o senza palatoschisi 13 19 15 13 76 0,057
Palatoschisi 15 11 5 12 52 1,63
Digerente 38 21 25 23 140 0,643
Atresia esofagea con o senza fistola 9 8 5 2 31 2,026
Atresia/stenosi del duodeno 1 1 1 0 5 *
Atresia/stenosi altre parti intestino tenue 2 2 4 4 15 *
Atresia/stenosi ano-rettale 13 5 3 3 30 4,917 decrescente 0,027
Malattia di Hirchspung 0 2 0 0 2 *
Atresia dei dotti biliari 0 0 0 0 0 nessun caso
Pancreas anulare 0 0 0 1 3 *
Ernia diaframmatica 8 0 7 3 23 *
Difetti parete addominale 9 6 8 12 43 0,064
Gastroschisi 3 2 4 5 16 *
Onfalocele 3 4 4 7 22 *
Urinario 62 65 84 65 347 0,031
Agenesia renale bilaterale + S. di Potter 2 3 1 2 13 *
Displasia renale 10 7 11 10 49 0,099
Idronefrosi congenita 21 34 21 20 123 0,185
Estrofia vescica e/o epispadia 1 1 1 3 7 *
Valvola uretrale posteriore e/o Prune-Belly 0 1 2 2 7 *
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Tabella 7.2 Sorveglianza sui sottogruppi EUROCAT: trend per data di concepimento
(01701704 — 31/03/08) - segue -

;

Anomalia 2004 2005 2006 2007 Totale c? Trend p
Nascite 28.988 29.417 30.120 30.957 150.602

Genitale 42 46 76 68 291 8,722 eterogeneo 0,033
Ipospadia 37 44 66 64 261 7,910 eterogeneo 0,048
Sesso indeterminato 0 0 4 2 10 *

Arti 86 70 75 69 364 4,808 decrescente 0,028

Riduzione arti 21 14 14 13 73 3,894 decrescente 0,048
Riduzione arti superiori 15 6 9 8 45 2,757
Riduzione arti inferiori 9 9 4 6 33 2,287
Completa assenza di un arto 0 0 1 2 4 *
Piede torto-equinovaro 21 14 16 11 77 2,102
Dislocazione e/o displasia anca 6 5 4 7 27 0,020
Polidattilia 21 21 21 23 103 0,484
Sindattilia 16 15 16 16 80 0,000
Artrogriposi multipla 2 3 1 0 7 *

Muscoloscheletrico 8 13 17 18 70 1,465

Nanismo tanatoforico 1 0 3 2 7 *
Sindrome di Jeunes 0 0 0 0 0 nessun caso
Acondroplasia 2 3 3 1 10 *
Craniosinostosi 0 2 3 1 11 *

Costrizione bande amniotiche 0 0 0 0 1 *

Cromosomiche 95 64 86 83 430 8,550 eterogeneo 0,036
Trisomia 21 58 40 55 45 256 0,046
Trisomia 13 7 1 10 4 28 8,135 eterogeneo 0,043
Trisomia 18 12 8 6 13 54 0,738
Sindrome di Turner 3 1 5 10 25 3,949 crescente 0,047
Sindrome di Klinefelter 6 8 4 1 24 *

Sindrome di Cri-du-chat 0 0 1 0 1 *
Sindrome di Wolff-Hirschorn 0 0 0 0 1 *

Sindromi genetiche + microdelezioni 7 8 5 10 40 0,523

Altre malformazioni 9 16 9 9 55 0,089
Asplenia 0 0 0 0 0 nessun caso
Situs inversus 1 1 1 1 6 *

Gemelli congiunti 0 0 1 0 1 *
Malattie della pelle 10 2 0 2 17 *

Sindromi teratogene con malformazioni 0 1 2 1 4  x
Sindrome Feto-alcolica 0 0 1 0 1 *

Sindrome da Acido Valproico 0 0 0 0 0 nessun caso
Sindrome da Warfarina 0 0 0 0 0 nessun caso
Malformazioni da infezione materna 0 1 1 1 3 *

* casi attesi per anno<5

Commenti

Relativamente all’analisi per il trend riportata in tabella 7.2, emergono trend crescenti nel
periodo complessivo 2004-2008 per la sindrome di Turner, mentre si osservano trend
decrescenti per i seguenti gruppi/anomalie: cardiopatie congenite, atresia/stenosi ano-
rettale, difetti degli arti e difetti in riduzione degli arti.
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CONFRONTI RTDC-EUROCAT

La tabella 8 riporta il confronto per alcuni gruppi di difetti, distribuiti per tipo di nascita, dei
casi rilevati nel 2008 nel network europeo EUROCAT su 499.310 nati sorvegliati e nel registro
toscano.

Per omogeneita di confronto con i dati europei sono stati esclusi dalla tabulazione i casi
toscani con anomalie minori isolate (riportate in allegato C) e le morti fetali di eta
gestazionale inferiore a 20 settimane.

Tabella 8 Confronto EUROCAT e RTDC tra gruppi di difetti (2008)

EUROCATN RTDC
Nati IVG Totale Prevalenza Nati IVG Totale Prevalenza
x 10.000 nati x 10.000 nati
Sistema nervoso 533 585 1.118 22,4 19 29 48 154
Difetto tubo neurale (DTN) 129 334 463 9,3 3 14 17 55
Occhio 147 13 160 3,2 10 0 10 3,2
Orecchio, faccia e collo 62 13 75 15 5 1 6 1,9
Cardiovascolare 2.704 283 2.987 59,8 191 19 210 67,5
Difetto interventricolare 1.233 82 1.315 26,3 117 5 122 39,2
Respiratorio 193 61 254 51 4 3 7 2,2
Palato-Labbro 646 99 745 14,9 21 5 26 8,4
Sistema digestivo 614 128 742 14,9 32 6 38 12,2
Parete addominale 206 138 344 6,9 4 7 11 3,5
Urinario 1.145 220 1.365 27,3 61 14 75 24,1
Genitali 765 34 799 16,0 56 4 60 19,3
Ipospadia 671 5 676 13,5 50 0 50 16,1
Arti 1.466 189 1.655 33,1 59 7 66 21,2
Muscolo-scheletrico 264 142 406 8,1 7 7 14 4,5
Anomalie cromosomiche 755 898 1.653 33,1 33 69 102 32,8
Trisomia 21 482 453 935 18,7 20 38 58 18,6

/N su 499.310 nati sorvegliati
p = probabilita secondo Poisson
*< 0,05

Commenti

Dal confronto sono emerse numerose differenze statisticamente significative. In particolare,
le prevalenze toscane risultano significativamente inferiori per i seguenti gruppi:

sistema nervoso, difetti del tubo neurale, respiratorio, schisi oro-facciali, parete addominale,
arti e muscolo-scheletrico.

Risultano invece in eccesso, rispetto a quanto osservato in Europa, i difetti del setto
interventricolare, probabilmente a causa di una maggiore inclusione di difetti lievi, soggetti a
chiusura spontanea.
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DATI SULLA DIAGNOSI PRENATALE

Le tabelle 9.1-9.7 sono basate sui dati forniti dai registri europei relativamente al periodo
2004-2008 e disponibili sul sito web di EUROCAT nella sezione “PRENATAL SCREENING &
DIAGNOSIS” Prenatal Detection Rates. | 19 registri riportati nelle tabulazioni sono stati
selezionati sulla base della disponibilitd di almeno I'80% dell'informazione sulla diagnosi
prenatale. | difetti che sono stati selezionati da EUROCAT, escludendo i casi cromosomici,
sono i seguenti: anencefalia, spina bifida, trasposizione dei grossi vasi, cuore sinistro
ipoplasico, gastroschisi, agenesia renale bilaterale. Inoltre sono riportati i dati sulla trisomia
21.

Tabella 9.1 Diagnosi prenatale nei registri EUROCAT (2004-2008)

Anencefalia Popolazione Casi Prevalenza Diagnosi
totali x10.000 nati Prenatale (%6)

Styria (Austria) 51.800 10 1,93 10 (10%)
Hainaut (Belgium) 62.742 15 2,39 15 (100%)
Zagreb (Croatia) 31.708 4 1,26 1 (25%)
Odense (Denmark) 26.853 11 4,10 11 (100%)
Isle de la Réunion (France) 73.926 42 5,68 40 (95%)
Paris (France) 133.568 66 4,94 66 (100%)
Emilia Romagna (Italy) 197.076 35 1,78 33 (94%)
Tuscany (Italy) 150.602 25 1,66 25 (100%0)
Malta 19.788 3 1,52 3 (100%6)
N Netherlands (NL) 91.466 13 1,42 13 (100%0)
Poland 1.123.377 98 0,87 82 (84%)
Wielkopolska (Poland) 144.095 23 1,60 18 (78%)
S Portugal 95.339 6 0,63 5 (83%)
Barcelona (Spain) 59.065 27 4,57 27 (100%)
Vaud (Switzerland) 29.335 13 4,43 13 (100%)
East Midlands & South Yorkshire (UK) 350.835 166 4,73 163 (98%)
Northern England (UK) 162.345 85 5,24 85 (100%)
Thames Valley (UK) 123.360 59 4,78 59 (100%)
Wales (UK) 169.472 81 4,78 81 (100%)
Wessex (UK) 140.323 78 5,56 77 (99%)
Ukraine 114.345 93 8,13 92 (99%)

3.351.420 953 2,84 919 (96%0)

Fonte: EUROCAT Website Database: http://www.eurocat-network.eu/PRENATALSCREANINGANdDIAGNOSIS
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Tabella 9.2 Diagnosi prenatale nei registri EUROCAT (2004-2008)

Spina bifida Popolazione Casi Prevalenza Diagnosi
totali x10.000 nati Prenatale (%)
Styria (Austria) 51.800 26 5,02 16 (62%)
Hainaut (Belgium) 62.742 33 5,26 28 (85%)
Zagreb (Croatia) 31.708 5 1,58 3 (60%)
Odense (Denmark) 26.853 11 4,10 10 (91%)
Isle de la Réunion (France) 73.926 64 8,66 56 (88%)
Paris (France) 133.568 73 5,47 67 (92%)
Emilia Romagna (ltaly) 197.076 51 2,59 43 (84%)
Tuscany (ltaly) 150.602 44 2,92 35 (80%)
Malta 19.788 15 7,58 4 (27%)
N Netherlands (NL) 91.466 44 4,81 30 (68%)
Poland 1.123.377 491 4,37 260 (53%)
Wielkopolska (Poland) 144.095 91 6,32 44 (48%)
S Portugal 95.339 11 1,15 5 (45%)
Barcelona (Spain) 59.065 22 3,72 20 (91%)
Vaud (Switzerland) 29.335 10 3,41 7 (70%)
East Midlands & South Yorkshire (UK) 350.835 170 4,85 153 (90%)
Northern England (UK) 162.345 104 6,41 101(97%)
Thames Valley (UK) 123.360 49 3,97 45 (92%)
Wales (UK) 169.472 104 6,14 97 (93%)
Wessex (UK) 140.323 58 4,13 51 (88%)
Ukraine 114.345 99 8,66 80 (81%)

Fonte: EUROCAT Website Database: http://www.eurocat-network.eu/PRENATALSCREANINGAndDIAGNOSIS
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Tabella 9.3 Diagnosi prenatale nei registri EUROCAT (2004-2008)

Registro Toscano Difetti Congeniti

Agenesia renale bilaterale Popolazione Casi Prevalenza Diagnosi
totali x10.000 nati Prenatale (%)
Styria (Austria) 51.800 9 1,74 9 (100%)
Hainaut (Belgium) 62.742 11 1,75 10 (91%)
Zagreb (Croatia) 31.708 4 1,26 3 (75%)
Odense (Denmark) 26.853 5 1,86 5 (100%)
Isle de la Réunion (France) 73.926 7 0,95 6 (86%)
Paris (France) 133.568 12 0,90 12 (100%)
Emilia Romagna (ltaly) 197.076 12 0,61 9 (75%)
Tuscany (ltaly) 150.602 13 0,86 12 (92%)
Malta 19.788 2 1,01 2 (100%)
N Netherlands (NL) 91.466 12 1,31 9 (75%)
Poland 1.123.377 64 0,57 44 (69%)
Wielkopolska (Poland) 144.095 9 0,62 6 (67%)
S Portugal 95.339 1 0,10 0 (0%)
Barcelona (Spain) 59.065 12 2,03 12 (100%)
Vaud (Switzerland) 29.335 2 0,68 2 (100%)
East Midlands & South Yorkshire (UK) 350.835 44 1,25 38 (86%)
Northern England (UK) 162.345 30 1,85 30 (100%)
Thames Valley (UK) 123.360 11 0,89 11 (100%)
Wales (UK) 169.472 23 1,36 21 (91%)
Wessex (UK) 140.323 15 1,07 15 (100%)
Ukraine 114.345 14 1,22 14 (100%)

Fonte: EUROCAT Website Database: http://www.eurocat-network.eu/PRENATALSCREANINGAndDIAGNOSIS
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Tabella 9.4 Diagnosi prenatale nei registri EUROCAT (2004-2008)

Trasposizione grossi vasi Popolazione Casi Prevalenza Diagnosi
totali x10.000 nati Prenatale (%)
Styria (Austria) 51.800 23 4,44 6 (26%)
Hainaut (Belgium) 62.742 23 3,67 15 (65%)
Zagreb (Croatia) 31.708 12 3,78 0 (0%)
Odense (Denmark) 26.853 10 3,72 0 (0%)
Isle de la Réunion (France) 73.926 18 2,43 11 (61%)
Paris (France) 133.568 40 2,99 31 (78%)
Emilia Romagna (ltaly) 197.076 46 2,33 22 (48%)
Tuscany (ltaly) 150.602 42 2,79 13 (31%)
Malta 19.788 10 5,05 2 (20%)
N Netherlands (NL) 91.466 39 4,26 10 (26%)
Poland 1.123.377 269 2,39 48 (18%)
Wielkopolska (Poland) 144.095 33 2,29 6 (18%)
S Portugal 95.339 11 1,15 2 (18%)
Barcelona (Spain) 59.065 31 5,25 21 (68%)
Vaud (Switzerland) 29.335 8 2,73 6 (75%)
East Midlands & South Yorkshire (UK) 350.835 93 2,65 33 (35%)
Northern England (UK) 162.345 74 4,56 28 (38%)
Thames Valley (UK) 123.360 41 3,32 19 (46%)
Wales (UK) 169.472 51 3,01 17 (33%)
Wessex (UK) 140.323 40 2,85 17 (43%)
Ukraine 114.345 58 5,07 13 (22%)

Fonte: EUROCAT Website Database: http://www.eurocat-network.eu/PRENATALSCREANINGAndDIAGNOSIS
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Tabella 9.5 Diagnosi prenatale nei registri EUROCAT (2004-2008)

Registro Toscano Difetti Congeniti

Cuore sinistro ipoplasico Popolazione Casi  Prevalenza Diagnosi
totali x10.000 nati Prenatale (%)
Styria (Austria) 51.800 18 3,47 13 (72%)
Hainaut (Belgium) 62.742 16 2,55 15 (94%)
Zagreb (Croatia) 31.708 5 1,58 1 (20%)
Odense (Denmark) 26.853 7 2,61 5 (71%)
Isle de la Réunion (France) 73.926 15 2,03 13 (87%)
Paris (France) 133.568 39 2,92 39 (100%)
Emilia Romagna (ltaly) 197.076 42 2,13 33 (79%)
Tuscany (ltaly) 150.602 30 1,99 28 (93%0)
Malta 19.788 6 3,03 2 (33%)
N Netherlands (NL) 91.466 27 2,95 19 (70%)
Poland 1.123.377 150 1,34 53 (35%)
Wielkopolska (Poland) 144.095 23 1,60 7 (30%)
S Portugal 95.339 2 0,21 1 (50%)
Barcelona (Spain) 59.065 14 2,37 11 (79%)
Vaud (Switzerland) 29.335 7 2,39 6 (86%)
East Midlands & South Yorkshire (UK) 350.835 107 3,05 88 (82%)
Northern England (UK) 162.345 37 2,28 31 (84%)
Thames Valley (UK) 123.360 27 2,19 24 (89%)
Wales (UK) 169.472 48 2,83 44 (92%)
Wessex (UK) 140.323 61 4,35 48 (79%)
Ukraine 114.345 27 2,36 18 (67%)

Fonte: EUROCAT Website Database: http://www.eurocat-network.eu/PRENATALSCREANINGAndDIAGNOSIS
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Tabella 9.6 Diagnosi prenatale nei registri EUROCAT (2004-2008)

Gastroschisi Popolazione Casi Prevalenza Diagnosi
totali x10.000 nati Prenatale (%)
Styria (Austria) 51.800 18 3,47 18 (100%)
Hainaut (Belgium) 62.742 11 1,75 10 (91%)
Zagreb (Croatia) 31.708 7 2,21 6 (86%)
Odense (Denmark) 26.853 6 2,23 6 (100%)
Isle de la Réunion (France) 73.926 18 2,43 17 (94%)
Paris (France) 133.568 16 1,20 16 (100%)
Emilia Romagna (ltaly) 197.076 20 1,01 18 (90%)
Tuscany (ltaly) 150.602 17 1,13 16 (94%0)
Malta 19.788 2 1,01 2 (100%)
N Netherlands (NL) 91.466 10 1,09 9 (90%)
Poland 1.123.377 176 1,57 108 (61%)
Wielkopolska (Poland) 144.095 17 1,18 11 (65%)
S Portugal 95.339 11 1,15 10 (91%)
Barcelona (Spain) 59.065 10 1,69 9 (90%)
Vaud (Switzerland) 29.335 8 2,73 8 (100%6)
East Midlands & South Yorkshire (UK) 350.835 182 5,19 144 (79%)
Northern England (UK) 162.345 100 6,16 99 (99%)
Thames Valley (UK) 123.360 40 3,24 40 (100%)
Wales (UK) 169.472 115 6,79 113 (98%)
Wessex (UK) 140.323 75 5,34 75 (100%)
Ukraine 114.345 50 4,37 43 (86%)

Fonte: EUROCAT Website Database: http://www.eurocat-network.eu/PRENATALSCREANINGAndDIAGNOSIS

46


http://www.eurocat-network.eu/PRENATALSCREANINGAndDIAGNOSIS

Rapporto Annuale 2008

Registro Toscano Difetti Congeniti

Tabella 9.7 Diagnosi prenatale nei registri EUROCAT (2004-2008)

Trisomia 21 Popolazione Casi Prevalenza Diagnosi
totali x10.000 nati Prenatale (%)
Styria (Austria) 51.800 108 20,85 79 (73%)
Hainaut (Belgium) 62.742 133 21,20 98 (74%)
Zagreb (Croatia) 31.853 34 10,72 17 (50%)
Odense (Denmark) 26.853 67 24,95 47 (70%)
Isle de la Réunion (France) 73.926 132 17,86 101 (77%)
Paris (France) 133.568 553 41,40 479 (87%)
Emilia Romagna (ltaly) 197.076 365 18,52 267 (73%)
Tuscany (ltaly) 150.602 255 16,93 196 (77%)
Malta 19.788 38 19,20 1 (3%)
N Netherlands (NL) 91.466 145 15,85 62 (43%)
Poland 1.123.377 1.251 11,14 103 (8%)
Wielkopolska (Poland) 144.095 199 13,81 11 (6%)
S Portugal 95.339 65 6,82 24 (37%)
Barcelona (Spain) 59.065 167 28,27 144 (86%)
Vaud (Switzerland) 29.335 112 38,18 103 (92%)
East Midlands & South Yorkshire (UK) 350.835 638 18,19 342 (54%)
Northern England (UK) 162.345 373 22,98 195 (52%)
Thames Valley (UK) 123.360 320 25,94 202 (63%)
Wales (UK) 169.472 378 22,30 248 (66%)
Wessex (UK) 140.323 397 28,29 251 (63%)
Ukraine 114.345 147 12,86 24 (16%)

Fonte: EUROCAT Website Database: http://www.eurocat-network.eu/PRENATALSCREANINGAndDIAGNOSIS

Commenti

| dati osservati per il registro della Toscana risultano tutti superiori, ad eccezione della spina
bifida e della trasposizione grossi vasi, ai valori medi europei, a conferma della elevata
capacita diagnostica dei centri di diagnosi prenatale nella nostra Regione.
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ALTRI DATI DESCRITTIVI DELLA CASISTICA RILEVATA

Le tabelle successive riportano a titolo descrittivo i dati di tutta la casistica secondo:
struttura ospedaliera di evento (tabella 10) (per problemi legati alla privacy dei soggetti
non vengono riportati nella tabella i casi la cui frequenza risulta inferiore a tre), sesso
(tabella 11), numero di neonati partoriti/feti presenti (tabella 12), peso alla nascita (tabella
13), durata della gestazione (tabella 14), periodo di diagnosi (tabella 15) e condizione alla
diagnosi (tabella 16) tra i nati, cariotipo (tabella 17) eta della madre (tabella 18),
nazionalita della madre (tabella 19), numero gravidanze precedenti (tabella 20),
concepimento assistito (tabella 21), assunzione di farmaci nel primo trimestre o nel periodo
periconcezionale (tabella 22).

Tabella 10 Casi con DC: struttura ospedaliera di evento

Struttura ospedaliera nati IVG Totale
N*® % (°) N*® % (°) N*® % (%)

Arezzo 47 100,0 0 0,0 a7 6,5
Bagno a Ripoli 35 94,6 * 54 37 51
Barga 14 100,0 0 0,0 14 19
Bibbiena 6 100,0 0 0,0 6 0,8
Borgo S.Lorenzo 0 0,0 * 100,0 * 0,1
Cecina 20 100,0 0 0,0 20 2,8
Empoli 15 88,2 * 11,8 17 24
Firenze Careggi 73 73,0 27 27,0 100 13,9
Firenze Meyer 7 100,0 0 0,0 7 1,0
Firenze Torregalli 23 92,0 * 8,0 25 35
Grosseto * 22,2 7 77,8 9 1,2
Livorno 21 87,5 3 12,5 24 33
Lucca 43 86,0 7 14,0 50 6,9
Massa 64 87,7 9 12,3 73 10,1
Montepulciano 7 77,8 * 22,2 9 1,2
Montevarchi 11 100,0 0 0,0 11 15
Orbetello 0 0,0 * 100,0 * 0,1
Pescia 0 0,0 5 100,0 5 0,7
Piombino * 50,0 * 50,0 4 0,6
Pisa 101 78,3 28 21,7 129 17,9
Pisa S.Rossore * 100,0 0 0,0 * 0,3
Pistoia 17 77,3 5 22,7 22 3,0
Poggibonsi * 100,0 0 0,0 * 0,1
Pontedera 28 77,8 8 22,2 36 50
Pontremoli 9 100,0 0 0,0 9 1,2
Portoferraio 3 75,0 * 25,0 4 0,6
Prato 4 25,0 12 75,0 16 2,2
S.Giovanni Valdarno 3 100,0 0 0,0 3 0,4
Siena 14 63,6 8 36,4 22 3,0
Versilia 12 92,3 * 7,7 13 1,8
Volterra * 100,0 0 0,0 * 0,1
Fuori regione 1 33,3 2 66,7 3 0,4
n.c. * 100,0 0 0,0 * 0,1
Totale 587 813 135 187 722 1000
* < 3 casi

(°) % percentuale di riga - (*) % percentuale di colonna

48



Rapporto Annuale 2008

S s Eulhd aSFa

Registro Toscano Difetti Congeniti

Tabella 11  Casi con DC: sesso
INEL Maschi Femmine Indeterminato Non rilevato
N° %> N° %> N° %> N° %>
Isolati 466 286 61,4 178 38,2 1 0,2 1 0,2
Multipli 30 19 63,3 10 33,3 1 3.3 0 0,0
Condizioni note 55 35 63,6 20 36,4 0 0,0 0 0,0
Cromosomici 36 19 52,8 17 47,2 0 0,0 0 0,0
Totale 587 359 61,2 225 38,3 2 0,3 1 0,2
* 0% sul totale di riga
IVG+AS Maschi Femmine Indeterminato Non rilevato
N° %* N° %* N° %> N° %*
Isolati 36 10 27,8 8 22,2 0 0,0 18 50,0
Multipli 10 5 50,0 1 10,0 1 10,0 30,0
Condizioni note 17 11 64,7 3 17,6 0 0,0 17,6
Cromosomici 72 26 36,1 30 41,7 2 2,8 14 19,4
Totale 135 52 38,5 42 31,1 3 2,2 38 28,1
* 96 sul totale di riga
Totale Maschi Femmine Indeterminato Non rilevato
N° %> N° %> N° %> N° %>
Isolati 502 296 59,0 186 37,1 1 0,2 19 3,8
Multipli 40 24 60,0 11 27,5 2 5,0 3 75
Condizioni note 72 46 63,9 23 31,9 0 0,0 3 42
Cromosomici 108 45 41,7 47 435 2 19 14 13,0
Totale 722 411 56,9 267 37,0 5 0,7 39 54
* %% sul totale di riga
Totale Nati® Maschi Femmine Indeterminato Non rilevato
N° %* N° %* N° %> N° %*
Totale 31.120 16.112 51,8 15.000 48,2 3 0,0 5 0,0

° Dati CAP 2008
* 06 sul totale di riga
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Tabella 12  Casi con DC: numero neonati partoriti/feti presenti

NATI: partoriti uno due tre > tre

N° %* N° %> N° %* N° %*
Isolati 466 449 96,4 11 2,4 3 0,6 3 0,6
Multipli 30 29 96,7 1 33 0 0,0 0 0,0
Condizioni note 55 51 92,7 4 73 0 0,0 0 0,0
Cromosomici 36 36 100,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Totale 587 565 96,3 16 2,7 3 0,5 3 0,5

* 0% sul totale di riga

IVG: feti presenti uno due tre > tre
N° %> N° %> N° %> N° %>

Isolati 36 36 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Multipli 10 10 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Condizioni note 17 17 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Cromosomici 72 72 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Totale 135 100,0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
* 9% sul totale di riga
Totale uno due tre > tre
N° %* N° %> N° %* N° %*
Isolati 502 485 96,6 11 2,2 3 0,6 3 0,6
Multipli 40 39 97,5 1 25 0 0,0 0 0,0
Condizioni note 72 68 94,4 4 5,6 0 0,0 0 0,0
Cromosomici 108 108 100,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Totale 722 700 97,0 16 2,2 3 0,4 3 0,4

* 06 sul totale di riga
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Tabella 13 Nati con DC: peso alla nascita
isolati multipli condiz. note cromosomici Totale Totale nati®
N° %* N° 9%* N° %> N° %* N°  9o** N° %
< 500 1 1000 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 0,2 6 0,02
500-999 9 75,0 3 25,0 0 0,0 0 0,0 12 2,0 92 0,3
1000-1499 14 73,7 3 15,8 0 0,0 2 10,5 19 3,2 197 0,6
1500-1999 12 75,0 2 12,5 1 6,3 1 6,3 16 2,7 401 1,3
2000-2499 34 73,9 4 8,7 4 8,7 4 8,7 46 7,8 1.381 4,4
2500-2999 105 78,4 7 52 13 9,7 9 6,7 134 22,8 5.863 18,8
3000-3499 165 82,5 5 25 19 9,5 11 55 200 34,1 12974 41,7
3500-3999 91 77,8 3 2,6 15 12,8 8 6,8 117 19,9 8.025 25,8
4000-4499 19 86,4 0 0,0 3 13,6 0,0 22 3,7 1.728 5,6
3 4500 4 66,7 2 33,3 0 0,0 0,0 6 1,0 176 0,6
n.r. 12 85,7 1 71 0 0,0 71 14 2,4 277 0,9
Totale* 466 794 30 51 55 9,4 36 6,1 587 100,0 31.120 100,0
° Dati CAP 2008
* 9% sul totale di riga
** 0% sul totale colonna
Tabella 14  Casi con DC: durata della gestazione
Nati < 29 sett 29 - 34 35-37 > 37 sett n.r.° Totale
N°  %6* N° %* N° %* N° %* N° %* N°
Isolati 11 2,4 27 58 84 18,0 334 71,7 10 21 466
Multipli 2 6,7 7 23,3 9 30,0 12 40,0 0 0,0 30
Condizioni note 0 0,0 1 1,8 13 23,6 39 70,9 2 3,6 55
Cromosomici 0 0,0 4 11,1 6 16,7 26 72,2 0 0,0 36
Totale 13 22 39 6,6 112 191 411 700 12 2,0 587
IVG+AS < 13 sett 13-20 21 -26 > 26 sett n.r.° Totale
N°  9%o* N° %* N° %> N° %* N° %> N°
Isolati 3 8,3 20 55,6 12 33,3 0 0,0 1 2,8 36
Multipli 0 0,0 9 90,0 1 10,0 0 0,0 0 0,0 10
Condizioni note 0 0,0 11 64,7 5 29,4 0 0,0 1 59 17
Cromosomici 6 8,3 60 83,3 3 4,2 1 14 2 2,8 72
Totale 9 6,7 100 741 21 15,6 1 0,7 4 3,0 135

° non rilevato

* % sul totale di riga
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Tabella 15 Nati con DC : periodo di diagnosi
isolati multipli condiz. note  cromosomici Totale
N° %> N° %> N° %> N° %> N° %%0**
Nascita 212 78,5 14 52 28 10,4 16 59 270 46,0
Entro 7 gg 124 86,7 6 42 5,6 5 35 143 24,4
1-4 sett. 12 75,0 2 12,5 0,0 2 12,5 16 2,7
1-12 mesi 8 50,0 2 12,5 31,3 6,3 16 2,7
oltre 1 anno 0 0,0 0 0,0 0,0 0 0,0 0 0,0
prenatale 104 78,2 6 45 12 9,0 11 8,3 133 22,7
aborto spont 0 0,0 0 0,0 0,0 0,0 0 0,0
autopsia 0 0,0 0 0,0 0,0 0,0 0 0,0
n.r. 6 66,7 0 0,0 0,0 111 9 15
Totale 466 79,4 30 51 55 9,4 36 6,1 587 100,0
* 06 sul totale di riga
** 0% sul totale colonna
Tabella 16 Nati con DC : condizione alla diagnosi
isolati multipli condiz. note cromosomici Totale
N° %> N° %> N° %* N° %> N° %**
Vivo 465 79,6 29 5,0 55 9,4 35 6,0 584 99,5
Morto 0 0,0 0,0 0 0,0 1 0,0 1 0,2
n.r. 1 50,0 50,0 0 0,0 0 0,0 2 0,3
Totale 466 79,4 30 51 55 9,4 36 6,1 587 100,0

* 9% sul totale di riga
** 0% sul totale colonna
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Tabella 17 Casi con DC: cariotipo del bambino
Conosciuto Non Non Fallito Non Totale
conosciuto  effettuato rilevato
N° %> N° %> N° %> N° %> N° %> N°
Isolati 71 14,1 11 2,2 298 59,4 3 0,6 119 23,7 502
Multipli 15 375 2 5,0 16 40 0 0,0 7 17,5 40
Condizioni note 20 27,8 6 8,3 32 44,4 0 0,0 14 19,4 72
Cromosomici 19 84,3 3 2,8 1 0,9 0 0,0 13 12,0 108
Totale 197 27,3 22 3,0 347 48,1 3 04 153 21,2 722
* 96 sul totale di riga
Tabella 18 Casi con DC: eta della madre
Classi di Eta <20 20-24 25-29 30-34 35-39 40-44 > 44 n.r. Totale
N° %* N° %* N° %* N° % * N° %* N° %* N° % * N° %* N° %
Nati con DC
Isolati 4 09 39 84 70 150 165 354 122 26,2 37 7.9 3 06 26 56 466 100,0
Multipli 0 0,0 0 0,0 5 16,7 9 300 9 300 5 16,7 0 0,0 2 6,7 30 100,0
Condiz. note 0 0,0 1 18 9 164 19 345 18 327 4 73 0 0,0 4 73 55 100,0
Cromosomici 0 0,0 3 8,3 3 8,3 9 250 9 250 7 194 3 8,3 2 56 36 100,0
1IVG
Isolati 1 2,8 3 8,3 7 194 14 389 9 25,0 2 56 O 0,0 0 00 36 100,0
Multipli 0 0,0 1 10,0 2 200 5 50,0 2 20,0 0 00 O 0,0 0 0,0 10 100,0
Condiz.note 0 00 O ©00 5 294 3 176 6 353 3 176 0 00 O 00 17 1000
Cromosomici 0 00 3 42 8 111 8 111 29 403 22 306 1 14 1 14 72 1000
* 06 sul totale di riga
Totali
Classi di Eta <20 20-24 25-29 30-34 35-39 40-44 > 44 n.r. Totale
N° 9% * N° 2% * N° 2%* N° %* N° %* N° % * N° %* N° 9%* N° %
Nati con DC 4 07 43 73 87 148 202 344 158 269 53 90 6 10 34 58 587 1000
IVG 1 07 7 52 22 163 30 222 46 341 27 200 1 07 1 07 135 1000
Totale 5 07 50 69 109 151 232 321 204 283 80 111 7 10 35 48 722 1000
* 06 sul totale di riga
Dato regionale
Classi di Eta <20 20-24 25-29 30-34 35-39 40-44 > 44 n.r. Totale
N° 9% * N° 2%* N° %* N° % * N° %* N° % * N° %* N° 9%* N° %
Totale nati® 384 1,2 2731 88 6.389 20,5 11.309 36,3 8.279 26,6 1.903 61 99 03 26 0,1 31.120 100,0

° Dati CAP 2008
* 06 sul totale di

riga
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Tabella 19

54

Casi con DC: nazionalita della madre

N° %* N° %* N° %*
Nati con DC
Isolati 358 76,8 102 219 6 1,3 466
Multipli 24 80,0 5 16,7 1 3,3 30
Condizioni note 43 78,2 11 20,0 1 1,8 55
Cromosomici 19 52,8 14 38,9 3 8,3 36
Totale 444 75,6 132 22,5 11 1,9 587
IVG+AS
Isolati 24 66,7 7 19,4 5 13,9 36
Multipli 5 50,0 3 30,0 2 20,0 10
Condizioni note 15 88,2 2 11,8 0 0,0 17
Cromosomici 58 80,6 9 12,5 5 6,9 72
Totale 102 75,6 21 15,6 0 0,0 135
Totale
Isolati 382 76,1 109 21,7 11 2,2 502
Multipli 29 72,5 8 20,0 75 40
Condizioni note 58 80,6 13 18,1 1,4 72
Cromosomici 77 71,3 23 21,3 7.4 108
Totale 546 75,6 153 21,2 23 3,2 722

Dato regionale

Nazionalita

Nati®

NO
24.737

%>

79,5

NO
6.232

%>

20,0

NO
151

%>

0,5

NO
31.120

° Dati CAP 2008

* 06 sul totale di riga
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Tabella 20  Casi con DC: numero di gravidanze precedenti

N°gravidanze  Nessuna  Uma  Due  Tre  Quattro *Cinque Totale

precedenti N°  9%* N° 9%* N° 9%* N° 9% * N° 9% * N° %o* N°
Nati vivi 271 462 195 333 75 128 22 38 16 2,7 7 12 586
Nati morti 0 0,0 1 100,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1
Aborti spontanei 3 0,0 0 00 1 0,0 2 333 0 0,0 0 0,0 6
IVG 53 41,1 44 341 20 155 8 6,2 2 1,6 2 1,6 129
Totale 327 453 240 332 9% 133 32 44 18 25 9 1,2 722

* 9% sul totale di riga

Tabella 21  Casi con DC: concepimento assistito

Tecnicautilizzata ~ Isolati  Multipli  Condizioni note Cromosomici ~ Totale

N° %> N° %> N° %> N° %* N° %**
Ovulazione indotta 1 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 0,1
Inseminazione artif. 1 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0 1 0,1
GIFT 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
ICSI 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
IVF 7 77,8 1 0,0 1 11,1 0 0,0 9 1,2
Ovodonazione 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
Specifica non rilevata 9 69,2 0 0,0 1 8,3 2 0,0 12 1,7
No 484 69,5 39 5n6 70 10,0 106 15,2 699 96,8
Totale 494 69,5 40 5,5 72 10,0 108 15,0 722 100,0

* % sul totale di riga
** 056 sul totale colonna

Tabella 22  Casi con DC: assunzione farmaci nel periodo periconcezionale
0 nel primo trimestre

N° %> N° %> N° %> N° %**
Isolati 144 28,7 230 45,8 128 25,5 502 69,5
Multipli 8 20,0 20 50,0 12 30,0 40 55
Condizioni note 22 30,6 34 47,2 16 22,2 72 10,0
Cromosomici 30 27,8 36 33,3 42 38,9 108 15,0
Totale 204 28,3 320 44,3 198 27,4 722 100,0

* 9o sul totale di riga
** 056 sul totale colonna
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Allegato A -

Tabella I - Definizione delle condizioni/anomalie selezionate per la tabulazione

Anomalie

Sistema Nervoso
Include difetti del tubo neurale, idrocefalia, microcefalia e altre anomalie del cervello,
midollo spinale e sistema nervoso
Anencefalia
Assenza parziale o totale delle ossa della volta cranica, della cute sovrastante e del
tessuto cerebrale
Encefalocele
Espansione cistica delle meningi e/o del tessuto cerebrale attraverso la volta
cranica
Spina bifida
Emiazione o esposizione del tessuto midollare spinale e/o delle meningi attraverso
una schisi degli archi posteriori vertebrali
Idrocefalo
Dilatazione di tutto o parte del sistema ventricolare, non dovuta ad atrofia primaria
cerebrale
Microcefalia
Circonferenza occipito-frontale inferiore alla media, per eta e per sesso, di 3 o piu
deviazioni standard, sproporzionata per la taglia corporea
Arinencefalia/Oloprosencefalia
Malformazione del cervello caratterizzata da incompleta lobazione di vario grado
degli emisferi cerebrali. Il primo tratto del nervo olfattivo puo essere assente
Occhio
Include anoftalmia, microftalmia e cataratta congenita
Anoftalmia
Assenza uni o bilaterale dei bulbi oculari con presenza costante delle palpebre e
dei muscoli motori
Microftalmia
Raggruppa malformazioni minime fino alla quasi completa anoftalmia
Orecchio,faccia e collo
Include anotia, padiglione accessorio, assenza o stenosi del canale uditivo
Anotia
Completa assenza del padiglione auricolare, con o senza atresia del condotto
uditivo
Cardiopatie congenite
Include malformazioni del cuore e dei grossi vasi
Trasposizione grossi vasi
Difetto cardiaco in cui I'aorta origina dal ventricolo destro e I'arteria polmonare dal
ventricolo sinistro, con o senza altri difetti cardiaci
Tetralogia di Fallot
Condizione caratterizzata da difetto del setto interventricolare, aorta a cavaliere,
stenosi polmonare infundibolare e spesso ipertrofia ventricolare destra
Cuore sinistro ipoplasico
Grave insufficiente sviluppo del ventricolo sinistro conseguente ad una lesione
ostruttiva valvolare del lato sinistro del cuore
Coartazione aortica
Presenza di ostruzione dell’aorta discendente, all'inserimento del dotto arterioso
Respiratorio
Include anomalie del naso, della laringe, della trachea, dei bronchi e dei polmoni
Palato-Labbro
Palatoschisi
Schisi a carico del palato duro e/o molle senza schisi del labbro
Labioschisi con o senza palatoschisi
Schisi a carico del labbro superiore con o senza la schisi del processo alveolare
mascellare e il palato duro o molle
Digerente
Include la fistola tracheo-esofagea, I'atresia e la stenosi esofagea, I'atresia e la stenosi
del retto e del canale anale, I'atresia e la stenosi del tenue, il diverticolo di Meckel
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Codice
BPA-1CD9
740-742

740

7420

741

7423 escl. 74232

7421

74226

743

7430

7431
744

74401

745,746,7470-7474

74510

7452

7467

7471
748

7490-7492
7490

7491-7492

750,751,7566

Codice
ICD10

Q00-Q07

Q00

Qo1

Q05

QO3 escl. assoc. DTN

Qo2

Q041,Q042

Q100,0104,Q0106-7,
Q11-15, escl. Q135
Q110,111

Q112
Q16,Q178,Q183,Q187,

Q188
Q160

Q20-Q26 escl. DAP
isolato con EG<37 sett
Q203

Q213

7234

Q251

Q30-Q34 escl. Q314,
Q320
Q35-Q37
Q35

Q36-Q37

038-Q39,Q402-Q409
Q41-Q45
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Tabella I - Definizione delle condizioni/anomalie selezionate per la tabulazione (segue)

Anomalie

Atresia esofagea
Interruzione dell'esofago con o senza fistola tracheo-esofagea
Atresia/stenosi duodenale
Atresia stenosi di altre parti dell’ intestino tenue
Ostruzione completa o parziale del lumen di un segmento dell'intestino tenue
Atresia/stenosi ano-rettale
Assenza dellano o di comunicazione tra ano e retto, o stenosi serrata del
canale anale, con o senza fistola con gli organi vicini
Ernia diaframmatica
Difetto diaframmatico con protrusione del contenuto addominale nella cavita
toracica
Difetti parete addominale
Include gastroschisi ed onfalocele
Gastroschisi
Emiazione del contenuto addominale attraverso un difetto della parete
addominale, laterale ad un cordone ombelicale unico
Onfalocele
Emiazione del contenuto addominale attraverso
rivestimento puo rimanere o presentarsi lacerato
Urinario
Include le anomalie delle ovaie, utero e sistema renale
Agenesia renale bilaterale
Assenza bilaterale dei reni e degli ureteri.Include la sindrome di Potter
Estrofia vescica e/o epispadia
Difetto nella chiusura della parete addominale inferiore e della vescica. E’
Spesso associata con epispadia
Genitali
Include ipospadia, epispadia, sesso indeterminato, e altre anomalie come assenza
di testicolia, aplasia o ipoplasia dello scroto
Ipospadia
Apertura dell'uretra sul lato ventrale del pene in posizione distale rispetto al
solco. Include Ipospadia peniena, scrotale e perineale. Esclude Ipospadia
glandulare o di | grado
Sesso indeterminato
Ambiguita genitale alla nascita
Arti
Include la riduzione degli arti, la polidattilia, la sindattilia, la dislocazione congenita
dell'anca e del piede equinovaro
Riduzione
Severa ipoplasia delle strutture scheletriche degli arti
Polidattilia
Presenza di dita sovrannumerarie, puo colpire la mano, il piede o entrambi
Muscoloscheletrico
Gruppo eterogeneo di anomalie che comprende anomalie di: faccia, cranio,
mandibola, torace, colonna vertebrale, ossa.

'anello ombelicale il cui

Cromosomi
Include anomalie degli autosomi (tra cui trisomia 21, 13 e 18) e anomalie dei
cromosomi sessuali (tra cui sindrome di Turner e sindrome di Klinefelter)
Trisomia 21

La sindrome €& caratterizzata da un pattern ben conosciuto di anomalie

maggiori e minori associate con un eccesso di materiale del cromosoma 21
Trisomia 13

Sindrome cromosomica associata con materiale extra del cromosoma 13
Trisomia 18

Sindrome cromosomica associata con materiale extra del cromosoma 18
Altre
Gruppo eterogeneo che comprende le anomalie escluse dagli altri gruppi
(comprende per esempio criptorchidismo, arteria ombelicale unica, piede torto
NOS, emangioma, igroma cistico, malformazioni minori dell'orecchio, reflusso
vescico-uretrale, ecc)

Codice
BPA-ICD9

75030-75031

75110
75111-75112

75121-75124

75661

75670,75671,75679

75671

75670

753,75672,75261
75300

7535,75261

7520-7524,75260,
75262
752602-752609

7527

7543-7548,755

7552-7554, 75551
7550

7540-7542,7560-7565,

7568-7569

7580-7583,7585-7589

7580

7581

7582

Codice
ICD10

Q390-Q391

Q410
Q411-Q418

Q420-Q423

Q79.0

Q792,0793,0795

Q793

Q792

Q60-Q64,Q794
escl. Q627,Q633
Q601,Q606

0640,Q641

Q541-Q549

Q56

0650-Q652,Q658-
Q660,Q681-
0682,0688,Q69-
Q74 escl. Q6821
Q71-Q73
Q69

Q750-Q751,Q754-
Q759,Q761-Q764,
Q766-Q769, Q77,
Q78,0796-Q799
Q90-Q92,093,09-

Q99 escl. microdelezioni

Q936
Q90

Q914-Q917

0910-Q913
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Allegato B: Questionario per rilevazione online della casistica: Pagina 1

QUESTIONARIO REGISTRO TOSCANO DIFETTI CONGENITI

Rilevazione dei difetti congeniti alla nascita e in periodo post-natale e delle gravidanze interrotte per
difetti congeniti

Scheda compilata il * Data di evento

{oogi)
inserire la data nel formato ga/mm/aaaa
Cognome [ic)

inserire la data nel formato gafmm/aaaa
Mome

inserire il cognome di chi ha compilato la scheda
Telefono

inserire il nome di chi ha compilato la scheda
E-mail

inserire il telefono di chi ha compilato la scheda

Salva

inserire l'indirizzo email di chi ha compilato la scheda

| ANAGRAFICA

* Ospedale di evento (?)

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco

MNum. Progressivo sDO

progressivo per 'ospedale nellanno
Cognome bambino

num. scheda dimissione ospedaliera
Mome bambino

Codice Fiscale bambino

Cognome madre Mome madre
Codice Fiscale madre
Residente in via/piazza MNumero
Comune residenza madre
digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco
Prov. C.ALP.
Telefono Az USL di residenza della madre
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| NEONATO/FETO

* 1. Data di evento
01/01/1990

inserire la data nel formato gg/mm/aaaa
* 3. N° neonati partoriti

* 5. Tipo di evento

— -

* 6. Peso alla nascita

pesao in grammi (se non noto digitare 9999)

2. Sess0

*Maschio *Femmina

*Indeterminato *Soonosciuto

* 4, N® malformati in parto plurimo

data morte

(7]

£ Na

* 7. Durata della gestazione

in settimane compiute

o

DIAGNOSI

8. Data di diagnosi alla scoperta di difetto

congenito

inserire la data nel formato gg/mm/aaaa
10. Se diagnosi prenatale

* 9, Periodo di diagnosi di difetto
congenito

- -

inserire il periodo di diagnosi

spedificare gli esami effettuati e la settimana in cui sono stati eseguiti

amniocentesi

=] no

effettuata dal centro

digitare alcun

uni caratteri per attivar

(']

ecografia

Si no
effettuata dal centro
villi coriali

Si no
effettuata dal centro

tare alcun

(']

altro esame

=] no

specificare esame

effettuata dal centro

tare alcuni caratterir

m
]
1
T
I
o]
[a
]
m
m

m

ricerca da elenco

caratteri per attivare la ricerca da elenco

enco

gnosi

alla settimana n®

alla settimana n®

alla settimana n®

alla settimana n®
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ANAMNESI |

12. Numero di gravidanze precedenti

0
se maggiore di 0, specificare:

nati vivi nati morti

aborti spontanei interruzioni volontarie di gravidanza
13. Concepimento assistito specificare

14. Eventi in gravidanza

— -

malattie, traumi, esposizione agenti fisid. ..

descrizione primo evento in gravidanza trimestre

Codice ICD10 primo evento

codifica riservata alla Segreteria Sdentifica

descrizione secondo evento in gravidanza trimestre

Codice ICD10 secondo evento

codifica riservata alla Segreteria Sdentifica

15. Esposizioni abituali in gravidanza
- fumo n® sigarette fumate al giorno

— -
- droghe specificare la principale

- -
- alcool n® di bicchieri al giorno

- v vino birra superalcolici
- farmaci assunti

si -
specificare i farmad assunti ed indicare il periodo
1) farmaco o principio attivo

ACIDO FOLICO [ periconcezionale (] 1° trim.

Cod. aTcs )
Q. 6038801
codifica rizervata alla Segreteria Scientifica

2) farmaco o principio attivo

[ periconcezionale [T 10 trim.

Cod. ATCS ()

Q)

codifica riservata alla Segreteria Scentifica
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3) farmaco o principio attivo

[l periconcezionale ] 12 trim.

Cod. ATCS (¥)

Q

codifica riservata alla Seareteria Scientifica

4} farmaco o principio attivo

[ periconcezionale 71 12 trim.

Cod. ATCs (%)

Q)

codifica riservata alla Seagreteria Scentifica

5) farmaco o principio attivo

[ periconcezionale [ 10 trim.

Cod. ATCs (%)

Q)

codifica riservata alla Seagreteria Scentifica
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Allegato B: Questionario per rilevazione online della casistica: Pagina 2

QUESTIONARIO REGISTRO TOSCANO DIFETTI CONGENITI

Rilevazione dei difetti congeniti alla nascita e in periodo post-natale e delle gravidanze interrotte per
difetti congeniti

«Prec. 1 2 Succ.» Schedan® 20090068 * campi obbligatori

DIFETTI CONGENITI CAP. XTI ICD10

Fornire una descrizione dettagliata dei difetti indicando nelle apposite caselle se |a scoperta & avvenuta in periodo
prenatale (Pre) o postnatale (Post)

16. Sindrome specifica

Inserire sindrome specifica, se identificata. E' obbligataorio spedificare la
sindrome o almeno un difetto.

Codice 1cD10

Q)

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimento per la ricerca
avanzata

Difetto 1)

Codice 1cD10 (2
Q

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimento per la ricerca
avanzata

Difetto 2)

Codice 1cD10 )

Q)

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimento per la ricerca
avanzata

Difetto 3)

Codice 1cD10 (72
Q,

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimento per la ricerca
avanzata

Difetto 4)

Codice IcD10 (72

Q]

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimento per la ricerca
avanzata

Difetto 3)

Codice IcD10

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimento per |a ricerca
avanzata
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Difetto &)

Codice IcD10 ()

Q]

Fre Fost

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimento per la ricerca

avanzata
Difetto 7)

Codice IcD10 (72

Q)

Pre Post

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimento per la ricerca

avanzata

Difetto 8)

Codice 1cD10

Q)

Fre Post

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco, oppure diccare sulla lente di ingrandimentao per la ricerca

avanzata
17. Eziologia

codifica riservata ai Referent Genetist

18. Autopsia specificare risultato autopsia
19. Cariotipo specificare risultato cariotipo
NOTLZIE SULLA FAMIGLIA

20. Data di nascita

madre (%)

inserire la data nel formato gg/mm/aaaa

padre (?)

inserire la data nel formato gg/mm/aaaa

21. Comune di nascita

se stranieri indicare lo stato

madre

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco

22. Nazionalita

madre

-_ -

se straniera, specificare stato estero

i

* etd

eta al momento dell'evento

etd

eta al momento dell'evento

padre

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco

padre

-_ -

se straniero, specificare stato estero

i
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23. Titolo di studio

madre
- -
24. Condizione professionale

madre
- -

occupazione madre

digitare alcuni caratteri per attivare |a ricerca da elenco
occupazione madre (testo libero)

descrivere la professione se non é stata trovata in elenco
25. Malattie croniche

madre
si -

specificare la prima malattia cronica (madre)

specificare la seconda malattia cronica (madre)

padre

si -

specificare la prima malattia cronica (padre)

specificare la seconda malattia cronica (padre)

26. Consanguineita

27. Presenza di anomalie in famiglia

- fratelli

- b

specificare altra anomalia

se esiste altra anomalia, specificare quale

- madre

o L

Registro Toscano Difetti Congeniti | }||I"

padre

padre

- -

occupazione padre

digitare alcuni caratteri per attivare |a ricerca da elenco
occupazione padre (testo libero)

descrivere la professione se non & stata trovata in elenco

Codice 1cD10 (2

Q

codifica riservata alla Segreteria Sdentifica

Codice ICD10

Q

codifica riservata alla Segreteria Scientifica

(?)

Codice 1cD10 (2

Q

codifica riservata alla Segreteria Scentifica

Codice ICD10
Q)

codifica riservata alla Segreteria Scientifica

(?)

grado di parentela (%

(?)

Codice ICD10

Q

digitare alcuni caratteri per attivare la ricerca da elenco,
oppure cliccare sulla lente di ingrandimento per la ricerca

avanzata
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specificare altra anomalia

se esiste altra anomalia, specificare quale

- padre

-

specificare altra anomalia

se esiste altra anomalia, specificare quale

- famiglia madre

- -

specificare altra anomalia

se esiste altra anomalia, specificare quale

- famiglia padre

- -

specificare altra anomalia
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Allegato C
Tabella 11 - Anomalie minori escluse da EUROCAT

Codice Codice

ICD9-BPA ICD10-BPA
Capo
Aberrante pattern della capigliatura 757470-1
Occipite piatto 754040/2
Dolicocefalia 754030 Q67.2
Plagiocefalia — asimmetria della testa 754050-1 Q67.3
Sperone 0sseo occipitale
Terza fontanella
Macrocefalia 742400-9 Q75.3
Asimmetria facciale 754000-1 Q67.0
Compressione facciale 754010 Q67.1
Altre deformita congenite del cranio, faccia e mandibola 754000 Q67.4
Regione oculare
Pliche epicantiche 743630
Epicanto inverso
Fessure palpebrali rivolte verso I'alto
Fessure palpebrali rivolte verso il basso
Fessure palpebrali corte
Ectropion congenito 743610 Q10.1
Entropion congenito 743620 Q10.2
Altre malformazioni congenite della palpebra 743630 Q10.3
Distopia dei canti
Ipertelorismo 756020-1 Q75.2
Ipotelorismo 756022
Sclera blu 743450 Q13.5
Orecchie
Forma primitiva 744230-1 Q17.3
Assenza dell’elice Q17.3
Orecchie asimmetriche 744240 Q17.3
Orecchie retroposizionate Q17.3
Microtia 744210 Q17.2
Macrotia 744200-1 Q17.1
Orecchie protuberanti 744230 Q17.3
Trago assente
Lobulo doppio 744100-1 Q17.0
Auricola accessoria, appendice preauricolare 744100-1, Q17.0
744110,744120

Fossetta auricolare
Seno o cisti preauriculare 744410 Q18.1
Meato uditivo esterno ristretto
Orecchie bassoposte 744240/2 Q17.4
Orecchio a “pipistrello”, orecchio prominente 744220 Q17.5
Malformazione minore e non specificata dell'orecchio 744300 Q17.9
Naso
Narici piccole
Ale indentate
Regione orale
Micrognazia bordeline 524000, 524050
Frenuli aberranti
Ipoplasia dello smalto
Denti malformati
Palato ogivale 750240 Q38.50
Lingua « a cravatta » 750000 Q38.1
Macroglossia 750120 Q38.2
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Tabella 11 - Anomalie minori escluse da EUROCAT (segue)
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Codice Codice
ICD9-BPA ICD10-BPA

Macrostomia 744800-1 Q18.4
Microstomia 744810 Q18.5
Macrochelia 744820 Q18.6
Microchelia Q18.7
Ranula
Collo
Collo lievemente palmato
Seno, fistola o cisti di schisi branchiale 744400-4 Q18.0
Seno o cisti preauriculare 744410 Q18.1
Altre schisi branchiali 744480 Q18.2
Torticollo 756860 Q68.0
Mani
Duplicazione dell'unghia del pollice
Unghie ampie o ipertrofiche 757510 Q84.5
Dermatoglifi inusuali 757200-757290
Clinodattilia (5) 755507
Dita corte (4, 5) 755581-5
Piedi, Arti
Sindattilia (2-3 dita dei piedi) 755123
Divario tra le dita del piede (1-2) 755603
Alluce ampio e tozzo
Dita dei piedi corte (4,5) 755681-5
Unghie ampie o ipertrofiche 757510 Q84.5
Calcaneo prominente
Anca scattante, sublussazione o0 anca instabile 754310-754320 065.3-065.6
Metatarso varo o metatarso addotto 754520-2 Q66.2
Piede torto o piede calcaneovalgo 754600-2 Q66.4
Piede piatto congenito 754610 Q66.5
Metatarso varo — altra deformita valga del piede 754600/3 Q66.6
Piede cavo 754702 Q66.7
Piede torto di origine posturale—altra deformita cong. piede 754700-2 Q66.8
Deformita congenita del piede non specificata 754730/1,754790 Q66.9
Cute
Emangioma (oltre alla faccia o collo)
Nevo pigmentato — nevo congenito non neoplastico 757380/1 Q82.5
Nevo flammeo 757380 082.50
Nevo a fragola 757380 Q82.51
Linfangioma 228100
Macchia depigmentata
Ectopia dei capezzoli 757650
Capezzoli accessori 757650 Q83.3
Macchie caffé-latte
Angioma 228000
Lanugine persistente 757450
Macchia mongoloide 757380/2 Q82.52
Scheletro
Cubito valgo 755540-1
Sterno prominente 756360-1 Q67.7
Sterno incavato 756360-1 Q67.6
Sterno bifido Q76.71
Torace a scudo, altre deformita congenite del torace 756360, 754810 Q67.8
Deformita congenite del rachide Q67.5
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Codice Codice

ICD9-BPA ICD10-BPA
Ginocchia valghe 755640-1
Ginocchia vare 755640/2
Genu recurvatum 754400, 754430 068.21
Incurvamento congenito del femore 754400-1 Q68.3
Incurvamento congenito della fibula e tibia 754410-3 Q68.4
Incurvamento congenito delle ossa lunghe delle gambe non 754420 Q68.5
specificato
Fossetta sacrale 756175-6
Costa cervicale 756200 Q76.5
Cardiovascolare
Murmure cardiaco funzionale o non specificato 785200
Stenosi dell'arteria polmonare periferica 747320-5
Polmonare
Stridore laringeo congenito 748360 Q31.4
Laringomalacia 748300/4 Q31.4
Tracheomalacia 748320 Q32.0
Gastro-intestinale
Ernia iatale 750600-1 Q40.1
Stenosi del piloro 750510 Q40.0
Diastasi dei retti 756703
Diverticolo di Meckel 751000-751010 Q43.0

Disordini funzionali gastro-intestinali

Q40.21,Q43.20,
0Q43.81, Q43.82

Renale

Reflusso vescico-ureterale-reflusso renale 753230-753240 Q62.7
Idronefrosi con una dilatazione pelvica minore di 10 mm

Rene gigante e iperplastico 753340 Q63.3
Genitali esterni

Criptorchidismo, testicolo non disceso 752500-752530 Q53
Testicolo ectopico non specificato

Idrocele del testicolo 778600

Imene imperforato 752430-1 Q52.3
Fusione delle labbra 752440/2 Q52.5
Altre

Malformazione congenita non specificata 759990 Q89.9

Anomalie cromosomiche

Traslocazioni o inversioni bilanciate in individui normali

758400-758420

Q95.0, Q95.1









