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Piel et al, Lancet Haematol 2023

Modalità di
Screening



Modello Italiano

Amato et al, J Community Genet 2014

• Attività educative ed informative a scuola
• Prelievo per test a scuola
• Comunicazione dei risultati
• Test familiare
• Counselling genetico



Modello Italiano





Piel et al, Lancet Haematol 2023

Screening  
post-natale



Piel et al, Lancet Haematol 2023

Screening  
Neonatali 

attivi nel mondo



Screening  
Neonatali 

in Italia

Paese Anno di inizio Tipo Incidenza Malattia Incidenza 
Trait

Ferrara
(Ballardini et al, Blood Transfus. 2013) 

2010-2012 Universale 1,2% Sospeso per 
mancanza di fondi

Modena
(Venturelli et al, Blood Transfus. 2014)

2011- 2013 Mirato (neonati da 
madre positiva allo 
screening in 
gravidanza)

9,6 % 
(9 neonati affetti)

27% madri 
testate
51% neonati

Copertura del 
programma nelle 
gravide pari al 70% 

Modena
(Lodi et al, Hemoglobin 2017)

2014 Universale
(tutte le donne 
gravide)

0,4% (neonati 
affetti SCD)

5,8% (madri)
8,9% (neonati)

Novara
(Rolla et al, Clin Lab 2014)

2013 Mirato 6% (AS)
14% (sospetti 
βtrait)

337 neonati a rischio 
testati su 2447 nuovi 
nati

Friuli Venezia Giulia
(Testa et al, Blood Transfus 2024)

2010-2019

2025

Mirato (almeno un 
genitore proveniente 
da fuori regione)

Universale

0,2% (SCD)
0.06% (HbCC)
1 caso HbH
2 casi TDT

4,34%

Padova e Monza
(Colombatti et al, Pediatr Blood Cancer 2019)

2016 Universale 0,07% 0,58-0,098%

Napoli
(Casale et al, Eur J Ped 2025)

2025 Universale 
(progetto pilota)



Modello Inglese 
Screening Integrato



Modello Cubano Screening Integrato

Marcheco-Teruel B, MEDICC Rev. 2019

Medico di famiglia 
prescrive il test

Laboratori 
municipali

Dipartimenti provinciali 
di genetica

Consulenza genetica e 
diagnosi prenatale

2007: Sistema digitale di registrazione dei risultati dello studio delle frazioni Hb, risparmio di oltre 500 mila dollari ogni anno.

Screening sui nuovi nati 
da coppie di portatori

Neonati affetti presi 
tempestivamente in 

carico dal centro di cura
79% 

nel 1987

90% 
nel 1989 

98% 
dal 1995



Modello Modenese 
Screening Integrato

Lodi et al, Hemoglobin 2017

• Utilizzare un percorso già attivo e testato
• Individuare figure specifiche all’esecuzione 

del percorso completo 

• Adesione allo screening 70%



Referenza Luogo Tipo di screening Risultato Note

Al Arrayed 2005 Bahrain Prematrimoniale volontario Riduzione dei neonati SS dal 
2% allo 0,9%

Matrimoni organizzati

Alswaidi et al. 2012 Arabia Saudita Prematrimoniale volontario 
dal 2004- 2009

Cancellazione del 52% dei 
matrimoni organizzati per 
«incompatibilità genetica» 

Matrimoni organizzati

Memish and Saeed 2011 Arabia Saudita Prematrimoniale volontario 
anni 2005- 2006

90% delle coppie a rischio 
hanno deciso di sposarsi

Stammatoyannopoulos 1974 Comunità a nord di Atene 
(Grecia)

Familiare Nessuna differenza nel 
numero di matrimoni tra 
portatori screenati e non

Matrimoni organizzati

Serejeant 2017 Jamaica Volontario in studenti 
adolescenti e screening 
neonatale

Il numero di neonati affetti 
nati da ragazze screenate non 
differiva dalla stima in 
assenza di screening 

Mancata comunicazione al 
parter o rifiuto del test da 
parte del parter

Esperienze screening antenatale





Potenzialità dello 
Screening Integrato

Stigliano, A.A. 2021-2022; https://hdl.handle.net/20.500.14240/130244



Potenzialità dello 
Screening Integrato

Casale et al, Eur J Pediatr 2025



Potenzialità dello Screening Integrato

Bain et al, Br J Haematol. 2023
Peters et al, Arch Dis Child 2010

Identifica i portatori di emoglobinopatie, informa sul rischio genetico e sul rischio per la prole futura, offre libertà
di scelta.

Criticità nei contesti in cui manca una parte attiva di ricerca dei portatori e delle coppie a rischio, difficoltà di
comunicazione, mancanza di follow-up, indisponibilità o rifiuto da parte di un membro della coppia. In alcuni
contesti sociali/geografici potrebbe non essere efficace o attuabile.

Agisce in sinergia con lo screening prenatale per rafforzare diagnosi e prevenzione. Garantisce diagnosi
prenatale, supporta la formazione e consapevolezza dei genitori, li prepara alla nascita di un bambino
malato.

Gli stessi limiti del prenatale (mancanza di comunicazione, di follow-up, rifiuto informazioni)

Garantisce che ogni bambino malato sia individuato precocemente, permette valutazione precoce da personale
esperto con test affidabili, indirizza correttamente al centro di cura specializzato, compensa i limiti dello screening
prenatale/pre-concezionale.

Non identifica bambini nati fuori dal territorio nazionale. Presa in carico difficile in aree geografiche con sistemi
sanitari deboli



et al, Int. J. Neonatal Screen. 2021



Potenzialità dello 
Screening Integrato

Bain et al, Br J Haematol. 2023
Mandrile et al, J Clin Med. 2022



Jilek et al, Int. J. Neonatal Screen. 2024

Iowa Newborn
Screening 
Program



Jilek et al, Int. J. Neonatal Screen. 2024

Iowa Newborn
Screening 
Program

HbA <3%



Jilek et al, Int. J. Neonatal Screen. 2024

Iowa Newborn
Screening 
Program

HbA <3%



Laboratori aderenti 46 (87%)

53 Laboratori

39 (85%)
Beta-Thalassemia

screening
SOGLIE DI RISCHIO:

→ HbF 100%
→ HbA <1%
→ HbA <3%

44 (95%)
Alpha-Thalassemia

screening

Bender et al, MMWR Morb Mortal Wkly Rep 2020
Bender et al, Int. J. Neonatal Screen. 2021

Screening 
Neonatale 
Sindromi 

Talassemiche 
in USA



Daniel and Henthorn, Journal of Medical Screening 2019

Screening Neonatale 
Sindromi Talassemiche 

in  UK





OBIETTIVI
Malati in fase pre-sintomatica
Educazione e Informazione
Prevenzione Complicanze

PUNTI di FORZA
Obbligatorietà
Gratuità
Delocalizzazione sul territorio

LIMITI
Necessità del re-screening
Test diagnostico più appropriato
Score di rischio e storia naturale



Screening Neonatale 
Esteso



I Criteri di Wilson e Jungner
OMS 1968



I Criteri di Wilson e Jungner
Aggiornamento

Forni et al, Am J Hematol. 2009
Quaderno SNE 2023



Screening Neonatale 
Obbligatorio dal 1992

Screening Neonatale 
Esteso dal 2016

Fattori
promuoventi



Proposte di Lavoro

Survey in ambito ginecologico e ostetrico

Sezione dedicata nelle Cartelle ostetriche

Alert in piattaforma dei MMG

Promozione dello screening post-natale


