
 

 

    

LABORATORIO   DI :     Diagnostica molecolare di Emoglobinopatie 

Denominazione : Laboratorio per lo screening e la diagnosi 

prenatale di Emoglobinopatie,  

Responsabile : Dr Antonino Giambona 

 

Metodologie: Studio dell’Hb mediante HPLC ed esame emocromocitometrico; Estrazione DNA con 

differenti  sistemi,  PCR,  GAP‐PCR,  RDB,  ARMS,  Sequenziamento  genico,  MLPA,  analisi  di 

frammenti, QF‐PCR.  

Linee di  ricerca  :  Il  laboratorio è  il Centro di  riferimento  regionale per  lo  screening,  la diagnosi 

molecolare delle emoglobinopatie post‐natale e la diagnosi prenatale.    

Il laboratorio svolge due attività principali:  

DIAGNOSTICA  

 Diagnostica di I livello  del portatore sano di talassemia e/o di varianti della emoglobina; 

 Analisi  molecolare  dei  geni  globinici    per  l’identificazione  dei  difetti  molecolari    nei 

portatori sani e nei casi di fenotipi borderline; 

 Diagnostica  prenatale  in  coppie  a  rischio  per  talassemia  e/o  emoglobinopatie mediante 

CVS e/o amniocentesi. 

 Analisi molecolare delle aneuploidie dei cromosomi 13, 18, 21, X ed Y. 

 Ricerca di mutazioni nel gene G6PD 

 Ricerca di mutazioni nel gene MEFV per la Febbre Mediterranea Familiare  

 Ricerca di mutazioni nel gene RPS19 per la Diamond Blackfan Anemia 

 Ricerca di mutazioni nei geni  ENG ed ACVRL1 per la Sindrome di Rendu Osler 

 Genotipizzazione dell’Rh su tessuto fetale 

 

RICERCA   



 Si  occupa  della  ricerca  di  mutazioni  puntiformi  o  delezioni  rare  o  sconosciute  e  della 

correlazione tra fenotipi di difficile interpretazione ed il genotipo.  

 Sviluppo di  metodologie avanzate per la diagnostica molecolare 

 Sviluppo  di  nuove  metodologie  per  la  diagnosi  prenatale  precoce  di  talassemia  e/o 

emoglobinopatie. 

 Trasferimento di tale metodologia per la diagnosi di altre patologie genetiche 

 Applicazione di CGH‐Array per la diagnosi cromosomica pre e post natale. 
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UBICAZIONE del  LABORATORIO:  
Edificio B, presso Ospedale V. Cervello, via Trabucco n. 180, Palermo. 
 

Posti Disponibili:  2 per anno 

 

Ricevimento studenti:  per appuntamento 

Recapiti: 

Tel:     091.6802770 

Fax:     091.6885619 

Mail:  giambic@libero.it 


