“Eurocal Ticino®

"Eurocat Ticino":
le anomalie congenite

Abbiamo ritenuto opportuno pubblicare PParticolo che il dott. To-
nella ha preparato per la rivista medica poiché ha uno stretto lega-
me con i dati sulle nascite, che figurano normalmente nel bollettino
di luglio.

Lo studio delle anomalie congenite richiede anche una solida base
statistica. L’eccezionaliti (fortunatamente) di queste anomalie, ren-
de difficile la costituzione di una casistica importante.

E’ quindi basilare, in una piccola realtid come quella ticinese, Ia mi-
nuziosa segnalazione da parte di tutti i pediatri che collaborano a
"Eurocat".

Questi primi risultati sono puramente indicativi essendo il numero
di anomalie limitate a un solo anno (29 casi, 11,25 per mille nati vi-
vi) ed hanno unicamente lo scopo di sensibilizzare, sia gli addetti ai
lavori che I'opinione pubblica, all’importanza del progetto. (UCS)

malformazioni o ancora meglio
una slalistica che evidenzi l'eta
dei genitori, il luogo di domicilio
della coppia, I'eta gestazionale, il
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Il progetio che porta il nome Eu-
rocal, & un'azione concordata a
livello della CEE ed ha come sco-
po la sorveglianza epidemiclogi-
ca delle anomalie congenite.

La Svizzera con il suo ordinamen-
to federalistico, non & mai riuscita
a rilevare a livello nazionale il nu-
mero di malformazioni di questo
tipo della sua popolazione.

Contrariamente a quello che co-
munemente si pud pensare, ne-
anche I'assicurazione invalidita,
che da pild di trent'anni si assume
i cosli derivali da queste anoma-
lie, pud presentare una lista delle

peso di nascita e le complicazioni
perinatali (medicamenti compre-
si) ed evenlualmente allri para-
metri.

L'Accademia delle scienze medi-
che gia negli anni '70, aveva ten-
tato di studiare, per tutta la Sviz-
zera, la possibilitd di un rileva-
mento approfondito  dei  dat
anamnestici di ogni nascita.

Le cliniche universitarie preposte
ad una prima applicazione prati-
ca, avevano perd criticalo il pro-
getto come troppo complesso e
cosi ne avevano decretato la
morte.

Nella seconda metd degli anni
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‘70, il neocostituito "Gruppo sviz-
zero di neonatologia®, sotto I'im-
pulso del Prof. Duc di Zurigo, sol-
lopose al Dipartimento federale
degli interni, un progetio molio
meno ambizioso, ma realizzabile
in tempi brevi, per la raccolta dei
dati concernenti | pesi di nascita
e l'eld gestazionale dei neonal
svizzeri.

Ora lo stesso gruppo, si & preoc-
cupato dell'assenza di dati con-
cernenti le anomalie congenite e
visia |a difficolta di un progetio fe-
derale emanato dal Dipartimento
degli interni, ha pensato di usare
la buona collaborazione esistenie
tra i pediatri, per riuscire a poco a
poco a realizzare guesta mappa.

Usufruendo  dell'organizzazione
Eurccat e del Prof. T. Pexieder,
dell'lstituto di istologia e di em-
briclogia dell'Universita di Losan-
na, membro per la Svizzera di
questo progetto, si & iniziato a
realizzare un progelio ristrello di
rilevamento nel 1987, con i canlo-
ni di Basilea campagna e Basilea
cilta e con il 1988 con il nostro
Cantone.

Durante il 1988 poi, altri cantoni si
sono associali, ma ci vorranno al-
cuni anni prima di poter contare
su un rilevamento globale della
Svizzera.

Attualmente vengono rilevale le
anomalie congenite di circa il
57% delle nascite.

Metodo

Il progetto attuale prevede la ri-
cerca solamente delle malforma-
Zioni evidenti o evidenziabili nella
prima settimana di vita.

Esso viene effettuato con dei
questionari in lingua inglese, usati
per tutti | paesi che fanno capo

all'Eurocal.

Per le nosire esigenze locali ab-
biamo escluso Il sistema basato
su un'unica persona, che avreb-
be dovulo girare il Cantone appe-
na gli veniva annunciata la nasci-
ta di un bambino rientrante nella
lista dei casi da annunciare.

Abbiamo discusso nella nostra
asscciazione di pedialri ed ab-
biamo deciso di optare per un
modello basato su un coordinato-
re cantonale, su dei responsabili
locali (uno per ogni clinica o
ospedale con repario oslelrico)
che hanno il compito di mantene-
re alio I'interesse dei colleghi e di
vegliare affinché tulli 1 casi ven-
gano annunciali e sui singoli col-
leghi pediatri, ai quall compete |l
lavoro di slesura del questionario
appena si presenta la siluvazione
adatta.

| questionari riempiti vengono
spedili al coordinatore cantonale
che li controlla e che li invia poi a
Losanna.

Costi

Il rapporto steso dal Prof. Duc del
22.7.87, prevede che la Confede-
razione assicuri per 3 anni il cen-
tro svizzero Eurocal di Losanna e
che i costi del rilevamento, a livel-
lo cantonale, siano sopportati dai
singoli Dipartimenti delle Opere
Sociali (o equivalenti).

Per il nostro Cantone, il DOS ci ha
assicurato il suo appoggio ed |
suoi costi dovrebbero essere
contenuti attorno ai Fr. 5'000.--
annui,

I risultati per il 1988

Una condizione di principio:

Goethe diceva che "gli occhi ve-
dono solo quello che conoscong”
e potrei ancora aggiungere che
forse il senso di molivazione fa si
che si pud ancora aiutare "gli oc-
chi a vedere”.

Infalli se dei 24 pediatri operanti
nel Cantone, 16 hanno accesso
alle nurserie degli ospedali e del-
le cliniche, solo 7 hanno dichiara-
lo casi di anomalie congenite e
tra questi un unico pediaira ne ha
dichiarati pit del 30%. Era pid
motivato oppure operava in una
regione a particolare "allo ri-
schig"?

MNel Cantone si sono registrate nel
1988 le nascite di 2.576 neonati’,
34 sono stati | casi di malforma-
zioni denunciati (vedere labella).
Un solo pediatra, ha dichiarato 5
casi di "difetto della parete inter-
ventricolare®,

Questi bambini erano stati poi
controllati solo clinicamentie da
un cardiologo e non hanno avulo
bisogno di speciale terapia.

Mi & sembrato opportuno logliere
dal contesto globale della discus-
sione della casistica questi 5 ca-
si, perche la diagnosi non era al
cento per cento certa e perche
non rappresentativi per la tolalita
del Canton Ticino, dove sicura-
mente i casi di piccole malforma-
zioni cardiache senza ripercus-
sioni emodinamiche sono ben pid
elevati.

Restano pertanto per la discus-
sione 29 casi di anomalie impor-
tanti, che rappresentano 1'11,25
per mille nati vivi.
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Nascite nel Cantone

Media svizzera teorica:

Anomalie isolate a 1 sistema
Anomalie isolate a 2 sistemi
Anomalie isolate di pii sistemi

Anomalie cromosomiche

Fra le anomalle isolate troviame:
anomalie cranio facciali

anomalie iratto intestinali
ancmalie genitali

anomalie urinarie

anomalie alle estremita

Alre

Delle anomalle cromosomiche:
trisomia 21

trisomia 13

altre anomalie

Anomalie statisticamente calcolate 1988:

Incidenza media ticinese: malformazioni

Media svizzera (calcolata sulle nascite totali del 19873

Sindromi (Holt-Oran, Ivemark, Wardenburger typ 1)

2.576 "

MNascite sorvegliate In Svizzera, con Il sistema Evurocat: ca. 27.000
Anomalie totall registrate nel 1988 in Ticino: 34

29
11,25

30,00 per 1.000 nati vivi

9.73
22
1

Lad

T (3 craniosinostosi, 4 anomalie di tipo "labbrm leporinog”™)

—

3 (3 ipospadie)

2 (stenosi ureterale - stenosi pyelo-ureterale)

3

1 (aplasia del muscolo pettorale)

3
2

2 ({1 x Tumer, 1 x Klinefelter)

per 1000 nati vivi

per 1L.OM nati vivi

(1 x anus apertus)

| 2/3 di queste malformazioni so-
no raggruppabili nelle seguenti 4
classi:

1} 7 anomalie cromosomiche
(24% del totale)

2) 6 anomalie del sistema genito-
urinario (20%)

3) 5 anomalie della bocca e del
cavoorale (17%)

4) 3 anomalie dello scheletro ne-
cessitante un'operazione nelle
prime settimane di vita (103%).

MNon solamente le anomalie del

gruppo 3 e 4, necessitavano o
necessitano di operazioni chirur-
giche, anche le anomalie deal
gruppo 1 e la maggior parte del
gruppo 2, sono state o saranno
sottoposte ad interventi operatori.

Due bambini sofferenti di trisomia
13, sono deceduli nel primo gior-
no di vita a seguito delle gravi
anomalie cardiache e sono gli
unici due casi di morte denuncia-
te.

Esulano dai 4 gruppi sopra enun-
ciati, anomalie raggruppabili sot-
to sindromi particolari (lvemark,
Holt-Cram, Wardenburger typ 1),

0 da anomalie non raggruppabili.

Un'osservazione che & degna di
essere sotiolineata & il fatto che 4
dei 6 casi di anomalia cromose-
mica, non sarebbero stati comun-
que diagnosticabili prima della
nascila. Infatti non vi sono fattori
di rischio nel'anamnesi familiare
e neppure l'etd materna poteva
essere considerata come fatlore
di rischio (eta superiore a 35 an-
ni).

In un caso I'etd materna (35 an-
ni}, associata al fatto di essere
questa la prima gravidanza,
avrebbe potuto teoricamente, far-
la rientrare in un programma di
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depistage prenatale.

Mell'allro caso, dove I'eta malerna
(maggiore di 35 anni), concomita-
va con la prima gravidanza, era
stata giustamente posia lndica-
zione per un "depistage precoce”.
La coppia aveva perd poi optalo
per il mantenimenic della gravi-
danza, risultando il bambino por-
latore di un'anomalia cromosomi-
ca non letale, né particolarmente
debilitante.

| tre bambini Down, erano nati da
madri alla loro prima gravidanza
(rispettivamente con un'eta di 31
anni in 2 casi e di 35 anni in un
caso).

Pure degna di annolazione il fatto
che le anomalie, si ripartivano
geograficamente? con questa fre-
guenza:

= sopraceneri B casi su 1.118 na-
scite (che rappresentano il
7.2%0)

= sottoceneri (parte nord dal lago
di Lugano al Monte Cenerl) 13
casi su 920 nascite (che rap-
presentano il 14,1%:q)

« sottoceneri (dalla sponda sud
del lago di Lugano al confing) 8
casi su 399 nascite (che rap-
presentano il 20,1%o).

Conclusioni

Mon si pud pretendere che un ri-
levamento di questo genere pos-
sa dare altre informazioni, se non
di tipo speculativo.

| rilevamenti degli anni futuri, se
l'operazione in corso avra, come
spero, un seguito, potranno forse

essere pil utili.

Ricordo che 'uso del Talidomide,
in donne gravide, fu riconosciuto
responsabile delle mallormazioni
di molte migliaia di casi e analiz-
zando, a posleriori, la casislica
svedese delle malformazioni tra il
1954 e il 1967,

Si slabili che gia nel 1959 (Fanno
dell'intreduzione di quesio medi-
camento), si sarebbe poluto evi-
denziare l'effetto teralogeno se
solamente la frequenza di certe
malformazioni fosse stala regk
strata.

Lo scopo finale di questo proget-
to europeo & quello di poter iden-
lificare il pit velocemenie possi-
bile, ogni nuovo agente leratoge-
no o mutogeno nell’ambiente. Per
oltenere cid bisogna perd poter
registrare lulte le anomalie con-
genile, da prima della nascita fino
a 5 anni dopo la nascita slessa.

Si dovrebbe percid, in una prossi-
ma fase, poter registrare lutte le
anomalie dei feti abortiti sponta-
neamente o dopo aborto provo-
cato e le anomalie dei nati morti.
Cid vuol dire che gquesti feti o nati
morti, dovrebbero lutti essere
I'oggetto di una sommaria valuta-
zione anatomo-patologica (dove?
alllstituto cantonale di patologia
a Locamo? E chi dovrebbe sop-
portare | costi di queste indagini?
Il Cantone?).
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Mata:

'Si tratta delle nascile awenule neglf
ospadali @ nelle cliniche tcinesi. Vi figura-
no anche nascite di non rasidenti in Ticino
{ad esempio, in ltalia) @ mancano la na-
scite o residenti licinesi avvenule fuor
Cantone.

La stahsheca delle nascite relative al resi-
danfi, che costituisce N dato ufficiale UST
sulle nascite in Ticino, annovara 2.437 na-
scite per I 1988 contro le 2576 (+139)
utilizzate in queslo lavoro per esigense o
matodo.

?Per la ripartizione geografica si sono uli-
lizzate la nascite UST flolala 2.437) non
dispondendo di tale ripartizione per 'altra
stalistica,
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