
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tutti i nomi originali in questo opuscolo sono stati cambiati per proteggere 
l'identità degli intervistati. 
  
Queste informazioni sono state elaborate dal Genetic Interest Group. 

 
La traduzione dallôinglese ® stata curata dalla Dr. Nadia Ceratto e dal Dr 
Domenico Coviello, Ospedale Maggiore Policlinico, Mangiagalli e Regina 
Elena, Milano.  
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Test per portatori sani  

 

Informazioni per pazienti e famiglie  



Test per portatori sani  
 
Questo opuscolo illustrativo è rivolto alle persone che hanno 
preso in considerazione lôidea di fare un test per portatori o 
lôhanno gi¨ effettuato. Fornisce informazioni su cosa significa ed 
implica essere un "portatore", su come scoprire se si è portatori 
e su come affrontare la vita da un punto di vista pratico ed 
emotivo, dopo i risultati del test. La maggior parte delle 
informazioni riportate è stata ottenuta grazie ai resoconti delle 
persone che hanno già fatto un test per portatori. Speriamo vi 
possa essere dôaiuto. 
 

A. Cosô¯ un portatore sano? 
 

Per capire cosa significa essere un portatore sano ¯ dôaiuto 
capire cosa siano geni e cromosomi. 
 
Geni e cromosomi  
  
Il nostro è corpo  fatto di milioni di cellule. La maggior parte delle 
cellule contengono un corredo completo di geni. Noi abbiamo 
migliaia di geni. I geni agiscono come un insieme di istruzioni, 
controllano la nostra crescita e come lavorano i nostri corpi. Essi 
sono responsabili di molti dei nostri caratteri, come il nostro 
colore degli occhi, gruppo sanguigno o lôaltezza.  
 
F i g u r a  1 :  G e n i , 
Cromosomi e DNA  
 
I geni sono portati da 
s t ru t ture f i lamentose 
ch iamat i  c romosomi. 
Solitamente noi abbiamo 
46 cromosomi nella 
maggior parte delle cellule. 
Noi ereditiamo i nostri 
cromosomi dai nostri 
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"Abbiamo raccolto molte informazioni 
grazie al gruppo di supporto per i 
pazienti e quindi ¯ stato dôaiuto, ed ¯ 
rassicurante sapere che sono disponibili 
in ore serali se vuoi parlare con 
qualcuno e possono stare a sentirti, ti 
mandano delle informazioni per posta, 
lavorano con le scuoleé" (portatrice 
dellôX fragile) 
 
 
 
Per ulteriori informazioni:  
 
Uniamo - La federazione Italiana Malattie Rare  
Web: www.uniamo.org 
e mail:  info@uniamo.org 
 
Aidweb - Agenzia Italiana Documentazione Malattie Rare 
Web: www.aidweb.org 
e mail:  info@aidweb.org 
 
Orphanet  
Libero accesso al sito web che da informazioni sulle malattie 
rare, sperimentazioni cliniche, farmaci e indirizzi telematici di 
gruppi di supporto in Europa.. 
Web: www.orpha.net 
 
EuroGentest  
Libero accesso al sito web che da informazioni sullôanalisi 
genetica e gli indirizzi telematici dei gruppi di supporto in Europa.  
Web: www.eurogentest.org 
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genitori, 23 da nostra madre e 23 da nostro padre, così abbiamo 
2 serie complete di 23 cromosomi o 23 ñpaiaò. Siccome i 
cromosomi sono fatti di geni noi ereditiamo 2 copie della maggior 
parte dei geni, una copia da ogni genitore. Questa è la ragione 
per cui noi spesso abbiamo caratteri simili dei due genitori. I 
cromosomi, e quindi i geni, sono costituiti di una sostanza 
chimica chiamata DNA.          
     
I cambiamenti di geni o di cromosomi sono definite mutazioni, e 
noi tutti ne siamo portatori. Tuttavia, visto che abbiamo due 
copie della maggior parte dei geni, la copia normale compensa 
la copia mutata. Essere un portatore significa, dunque, che non 
si ha la malattia, ma che si ha una copia mutata di un gene su 
uno della coppia di cromosomi. Essere portatori solitamente non 
ha conseguenze sulla nostra salute in alcun modo. Essere 
portatori può causare problemi per il fatto che può causare la 
possibilità di avere dei figli affetti dalla malattia genetica. 
 
Quandô¯ che lôessere portatori pu¸ causare che i nostri figli 
siano affetti da una malattia genetica?  
 
Ci sono tre situazioni quando lôessere portatori pu¸ causare di 
avere figli affetti da una malattia genetica; 
 
1. Malattie  autosomiche recessive  
 
Per queste malattie, ci sarà il rischio che i figli presentino la 
malattia genetica se entrambi i genitori sono portatori della 
stessa mutazione per la stessa malattia genetica. Se entrambi i 
genitori sono portatori della stessa mutazione, allora vi sarà il 
25% di possibilit¨ (1 su 4) che ogni bambino erediti una copia del 
gene mutato da ogni genitore e sia perciò affetto. Malattie 
comunemente ereditate in questo modo includono la fibrosi 
cistica, lôanemia falciforme, la beta talassemia e la malattia di 
Tay Sachs. Altre informazioni utili possono essere trovate 
nell'opuscolo illustrativo Eredità Recessiva.  
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2. Condizioni legate all' X  
 
Per queste malattie, se una donna ¯ portatrice, cô¯ il 50% di 
probabilità (1 su 2) che i suoi figli maschi siano affetti dalla 
malattia genetica. Cô¯ anche il 50% di probabilit¨ che le sue figlie 
ereditino la mutazione e siano portatrici come lei. In certi rari casi 
una figlia può essere affetta dalla malattia genetica. Se un uomo 
che presenta una malattia genetica legata allôX ha una figlia, 
questa erediterà sempre e comunque la mutazione e sarà 
portatrice, mentre i suoi figli maschi non erediteranno mai la 
mutazione. Altre informazioni possono essere trovate nel 
foglietto illustrativo Ereditariet¨ legata allôX. Alcune delle più 
comuni malattie ereditate in questo modo sono la Sindrome 
dellôX fragile, la distrofia muscolare di Duchenne e lôEmofilia. 
 
3.  Riarrangiamenti cromosomici  
 
Se un individuo è portatore di un riarrangiamento cromosomico 
(come ad esempio una traslocazione cromosomica bilanciata), 
cô¯ una probabilit¨ pi½ alta che una gravidanza risulti in un 
aborto, o che il bambino nasca con incapacità fisiche e difficoltà 
nellôapprendimento. Altre informazioni sono presenti 
nell'opuscolo Mutazioni Cromosomiche  e Traslocazioni 
Cromosomiche  
 
Potrei essere portatore?  
 
Ci sono svariate ragioni perchè ci sia una probabilità più alta di  
essere portatori di una specifica malattia genetica o di un 
riarrangiamento cromosomico. 
¶ Qualcuno in famiglia ha una malattia recessiva, una 

malattia legata allôX od un riarrangiamento cromosomico 
¶ Qualcuno in famiglia ha scoperto di essere portatore di una 

specifica malattia recessiva, di una malattia legata allôX o di 
un riarrangiamento cromosomico 

¶ Si ha un figlio che presenta una malattia recessiva, una 
malattia  legata allôX o un riarrangiamento cromosomico 
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"Mia mamma parl¸ alla nonna e le disse ñnon proviene da me 
punto e bastaò. Non volle andare oltre, disse ñio non ho portato 
nulla nella nostra famigliaò. (portatrice dellôX fragile) 
 
"Si sentiva davvero male al riguardo. Si sentiva in colpa. E le 
dissi- guarda, è solo una di quelle cose che capitano, non è 
colpa tua.ò (portatrice della fibrosi cistica con un figlio affetto) 
 
Pu¸ essere dôaiuto avere delle informazioni scritte fornite dal 
proprio genetista da mostrare agli altri membri della famiglia per 
meglio spiegare cosa significa essere portatori e che spieghino 
che è un evento del tutto casuale. 
 
Altre risorse per avere supporto  
 
Gli specialisti genetisti ed altri professionisti nel campo medico 
(come ad esempio i consulenti e gli psicologi) si trovano 
frequentemente ad aiutare la gente che deve affrontare le 
emozioni che si provano successivamente ad aver ricevuto i 
risultati del test. Essi possono essere una buona fonte di 
informazioni e conforto. 
 
"Vedere Emma (la consulente genetista) fu molto rassicurante 
perchè prima di allora non capivo cosa fossero termini come il 
CVS o lôamniocentesi. Fu una buona cosa avere un 
professionista che ti spiegasse tutte le diverse opzioni, fu molto 
dôaiuto.ò (portatrice della sindrome di Tay Sachs) 
 
Alcune persone trovano che sia dôaiuto contattare un gruppo di 
supporto per i pazienti. Questi gruppi forniscono informazioni da 
un punto di vista pratico ed emotivo sullôessere portatori di una 
malattia. Molti dispongono di un sito internet attraverso il quale è 
possibile chiedere informazioni e consigli. Spesso mettono le 
persone e le rispettive famiglie in contatto con altri che sono in 
una situazione simile. Possano anche disporre di una chat in 
internet dove parlare con altri membri dellôassociazione. 
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propensi ad avere dei figli in futuro. Discutere dei risultati del 
proprio test è una vostra scelta ed i risultati non verranno mai 
resi noti ad il resto della vostra famiglia senza il vostro consenso. 
 
"Sanno che ¯ familiare e che possono fare dei test se lo 
vogliono, è una scelta che possono fare. E li può aiutare se 
vogliono avere dei figli.ò (portatrice della fibrosi cistica) 
 
Per alcune persone, condividere le informazioni con altri membri 
della famiglia si rivela unôesperienza positiva. Pu¸ avvicinare i 
vari membri che possono essere una buona fonte di conforto. 
Per altri, può essere difficile condividere i risultati del test per 
portatori con gli altri membri della famiglia, e lôesperienza pu¸ 
rivelarsi difficile o angosciante. 
 
"Ci si sente un poô come se si stesse portando un problema nella 
famiglia di qualcun altro e di questo non si ha una colpa perché 
da nuora non lo si vorrebbe.ò (portatrice dellôemofilia) 
 
Per i nonni la situazione può essere particolarmente difficile. 
Potrebbero non voler accettare che un gene mutato possa esser 
passato ai figli per causa loro. Inoltre, non è raro che si sentano 
in colpa perch® hanno lôimpressione che sia stato un loro errore 
di aver passato ai figli il gene. Queste sono reazioni di cui è 
meglio essere a conoscenza. 
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¶ Si proviene da un particolare gruppo etnico che porta ad 
avere una probabilità più alta di essere portatori di una 
particolare malattia genetica.  Esempi di queste malattie 
sono anemia falciforme in discendenti Afro- Caraibici, beta 
talassemia in discendenti Mediterranei e  Sindrome di Tay 
Sachs in discendenti di Ebrei Ashkenazi.  

¶ Queste malattie sono più diffuse in questi particolari gruppi 
etnici ma potrebbero verificarsi anche in altri. 

 
Anche se nessuna di queste motivazioni esiste, si potrebbe 
decidere di eseguire un test genetico perché il partner sa di 
essere portatore di una particolare malattia recessiva. In questo 
caso i risultati del test potranno aiutare a capire se i futuri figli 
abbiano una più alta probabilità di avere la malattia.   
 
Come scoprire se si è portatori?  
 
Se si pensa di avere una possibilità di essere portatori di una 
particolare malattia genetica è consigliabile parlarne al medico di 
famiglia. Il medico può poi consigliare di parlarne ad un 
genetista. Lo specialista porrà domande sulla storia della 
famiglia e su eventuali malattie genetiche che si sono verificate 
nella famiglia. Discuterà poi di cosa significa essere portatori e le 
implicazioni di essere a conoscenza del proprio stato di portatori. 
È importante ricordare che i test per portatori 
sono una scelta strettamente personale e 
che va fatta di propria volontà ï non bisogna 
sentirsi costretti a fare il test se poi questo 
potrebbe non rivelarsi utile. 
 
Se si vuole procedere con il test per portatori 
e lo specialista ¯ dôaccordo sul fatto che cô¯ 
una ragione per effettuarlo,  vi sarà offerto di 
fare il test. Un test permette di identificare se 
cô¯ una mutazione in un particolare gene o in 
un cromosoma, che significa che si è 
portatori. Solitamente il test viene effettuato 
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