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Prevalenza in Europa
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Trend in Europa (1980-2016)
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* TOPFA: interruzione di gravidanza a seguito di diagnosi prenatale di anomalia congenita



Trend in Europa (1980-2016)
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Sopravvivenza

2013
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Sopravvivenza
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Sopravvivenza

XVII Corso “Malformazioni congenite: dalla diagnosi prenatale alla terapia postnatale”. 
Pisa, 18-19 Ottobre 2018



Anomalie associate

2014
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Anomalie associate
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Prevalenza in Toscana

Periodo: 2012-2016

Prevalenza totale (per 1.000): 2,44 (IC95: 2,19-2,70)

Prevalenza nati vivi (per 1.000): 0,60 (IC95: 0,48-0,74)

Prevalenza totale (per 1.000): 2,38 (IC95: 2,33-2,44)

Prevalenza nati vivi (per 1.000): 0,96 (IC95: 0,92-0,99)

TOSCANA

EUROPA
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Periodo Prevalenza totale (per 1000) Prevalenza TOPFA (per 1000)

1992-1996 1,43 0,51
1997-2001 1,58 1,01
2002-2006 1,60 1,19
2007-2011 2,21 1,43
2012-2016 2,44 1,74

crescenti negli anni

TREND (Toscana)



Tassi per età materna
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Diagnosi prenatale in Toscana

 Diagnosi prenatale (2016)  > 80% (in aumento nell’ultimo decennio: 74->76%)

 mediana dell’età gestazionale alla diagnosi è più bassa nell’ultimo decennio
(12 settimane) rispetto al periodo 1997-2006 (17 settimane);

 nell’ultimo decennio, SD è stata diagnosticata per l’84,8% con amniocentesi
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 nell’ultimo decennio, SD è stata diagnosticata per l’84,8% con amniocentesi
o prelievo dei villi coriali

92,4%

TOPFATOPFA



Anomalie associate
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 Toscana (2003-2015)
 % in linea con i dati europei
 il 43.9% dei casi risulta associato con almeno un CHD
 anomalie del digerente e degli arti >5%



Anomalie associate
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Differenze di genere per CHD in SD

Casistica: 230 nati vivi con SD (2003-2015)

Obiettivo: stimare le differenze di genere nell’occorrenza di anomalie congenite cardiache
in bambini affetti da SD in confronto con bambini senza SD
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 rischio di occorrenza significativamente minore nei maschi (RRMF<1)
 Tetralogia di Fallot più comune nei maschi



Differenze di genere per CHD in SD

SD non-SD 
RRR (95% CI)

N RRMF (95% CI) N RRMF (95% CI)

CHD totali 101 0,62 (0,46-0,83) 2413 0,98 (0,90-1,06) 0.63 (0,52-0,77)

Rischio relativo (RRMF) e rapporto di rischio relativo (RRR) di anomalie congenite
cardiache in bambini con SD vs non-SD
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CHD totali 101 0,62 (0,46-0,83) 2413 0,98 (0,90-1,06) 0.63 (0,52-0,77)

CAV 40 0,57 (0,32-1,00) 22 0,94 (0,52-1,70) 0.61 (0,31-1,20)

DIA 35 0,40 (0,21-0,77) 150 0,97 (0,78-1,22) 0.41 (0,29-0,59)

DIV 46 0,59 (0,35-1,00) 819 0,88 (0,77-0,97) 0.67 (0,48-0,94)

CHD severe totali 49 0,58 (0,35-0,95) 171 1,54 (1,27-1,86) 0.38 (0,25-0,57)

 Differenza tra maschi e femmine più marcata in SD: RRMF<<
RRR<1



EUROlinkCAT - WP8: Dissemination and Evaluation

Focus Group Trisomia 21
20 aprile 2018, Firenze
presso l'Associazione
Trisomia 21 Onlus,
che ha coinvolto un gruppo di
genitori di bambini con
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genitori di bambini con
Sindrome di Down.


