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Lavoro presentato in seno al XXIX Convegno Nazionale Genetisti Forensi Italiani.

L’interruzione di gravidanza, la natimortalità e la mortalità perinatale rappresentano eventi luttuosi a forte
impatto emotivo per i quali si può incorrere in azioni penali. L’autopsia molecolare, applicata a questi casi, guida
lo specialista nel counseling genetico fornendo alle coppie informazioni preziose e quanto più accurate possibili
per la ricostruzione delle cause determinanti il decesso e verificando, al contempo, le responsabilità professionali
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Presso la UOSD di Genetica e Farmacogenetica del Policlinico Universitario di Messina, sono stati valutati tre casi
clinici con sospetto di patologia genetica: il primo, un prodotto del concepimento; il secondo, la biopsia cutanea
di un neonato deceduto; il terzo, il sangue periferico di un neonato in scompenso metabolico. 

L’autopsia molecolare eseguita sui casi descritti ha consentito di risolvere quesiti non solo eminentemente
clinico-diagnostici di supporto al counseling genetico per l’individuazione delle cause di decesso, ma anche volti
alla comprensione di eventi determinanti l’exitus della gravidanza e dei pazienti, con particolare attenzione
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I disordini dello sviluppo sessuale (DSD) rappresentano un gruppo eterogeneo di condizioni complesse. I quadri
clinici sono estremamente variabili con fenotipi maschili/femminili normali e\o maschio\femmina infertile e casi
di ipovirilizzazione.

Descriviamo il percorso diagnostico di tre pazienti con età differente attenzionati per caratteri fenotipici ambigui.

Abbiamo esaminato: in diagnosi neonatale un soggetto di 10 giorni con manifesta ambiguità dei genitali esterni e
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dei cromosomi sessuali XY che necessita di approfondimento molecolare; soggetto di 88 anni, affetto da nanismo
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pannello di geni associati a DSD in NGS.
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Il presente lavoro dimostra l’importanza di un percorso clinico, diagnostico multidisciplinare per la definizione di
una diagnosi accurata. La valutazione di situazioni complesse e la diagnosi di alterazioni del sesso cromosomico,
come quelle riportate, ha un forte impatto per la gestione a lungo termine delle pazienti nel corso dello sviluppo
puberale. L’appropriata determinazione genetica dovrebbe essere resa disponibile al paziente ed alla famiglia nel
corso della vita e valutata da approfondita consulenza genetica. In ambito scientifico le informazioni dovrebbero
essere progressivamente divulgate insieme agli approcci adottati rispetto ai singoli casi.
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