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Sistemi Gruppo-Ematici

C 328 antigeni
C 284 antigeni appartenenti a 30 sistemi (ISBT)
C 18 antigeni appartenenti a Collezioni (ISBT)
C 26 antigeni appartenenti a Serie (ISBT)

C 40 geni
C 1274 alleli

ABO alleles

RHCE
[+3]

Blood Group Antigen Gene Mutation Database
(dbRBC) aggiornato al 18 ottobre 2011

RH alleles
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Difficolta sierologiche
nella tipizzazione eritrocitaria

C Discrepanze nella tipizzazione ABO

T

C Difficolta nella definizione /

antigenica in presenza di

agglutinazioni a campo misto : ; ;/‘ e
C Discrepanze nella tipizzazione RhD
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1. DISCREPANZE TIPIZZAZIONE ABO

A DEBOLE ESPRESSIONE ANTIGENICA

A CAMPO MISTO POST-TRASFUSIONE

A IPOGAMMAGLOBULINEMIA

A FENOTIPO CIS AB

A VARIANTI ABO

A REAGENTI EMODIAGNOSTICI

A CAMPO MISTO POST-TRAPIANTO DI CSE
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2. DISCREPANZE TIPIZZAZIONE RhD

¢ Campioni negativi con antisieri monoclonali anti-D
IgM e/o blend e positivi dopo TAI;

¢ Campioni D positivi con alloAc anti-D;

¢ Campioni con comportamento sierologico
discrepante e/o debole reattivita con diversi
antisierl.
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POLIMORFISMO DEI GRUPPI SANGUIGNI

A Single Nucleotide Polymorphism (SNP)

Tabellz ! - SMFs di glcuni antigeni enitrocitan
A Gene Deletlon Bistema gruppoematicoe Antigens ENPs
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G. Daniels, ISBT 2010
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http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/2/2e/Dna-SNP.svg

Laboratorio Immunoematologia Eritro-Piastrinica - S. Camillo ROMA
Tecnologie sierologiche in uso

ATipizzazione ABO/RH/K i Weak-D

ATipizzazione estesa

ARicerca anticorpi irregolari

ARicerca anticorpi anti-piastrine

Galileo Immucor

Tube Technique

Biorad, Formedic, Ortho Diagnostics, Diamed
Menarini, altri Echo Immucor

Test sierologici di Il livello: identificazioni
anticorpali, eluati, assorbimenti-eluati,
tipizzazione delle varianti RHD, ecc.
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Laboratorio Immunoematologia Eritro-Piastrinica - S. Camillo ROMA
LE APPLICAZIONI ATTUALI DELLA BIOLOGIA MOLECOLARE

C Determinazione varianti ABO e RhD

C Tipizzazione eritrocitaria e piastrinica deil donatori (Registro)
C Definizione antigeni in pazienti politrasfusi

C Conferma fenotipi rari 0 poco comuni

C Determinazione RHD-zigosita (feti a rischio di MEN)

C Pazienti con AIHA

A8 9,
C Tipizzazione del DNA fetale 3 f R
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Laboratorio Immunoematologia Eritro-Piastrinica - S. Camillo ROMA
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Tecnologie molecolari in uso
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Avarianti ABO
Avarianti RHD
AConferma antigeni rari

ATipizzazione politrasfusi o immunizzati o
con TAD +

ARHD Zigosita

Elevata
produttivita

Bioarray
Solution
Immucor

Aipizzazione estesa donatori (32 antigeni)
Aipizzazione politrasfusi/immunizzati

Aipizzazione piastrinica donatori
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Sistema ABQO: Genetica Molecolare

(C 1990 Yamamoto sequenzia il gene della transferasi A (consensus)
formata da 1.062 nucleotidi e disposta su 7 esoni

C Geni codificano glicosiltransferasi: N-acetil-galattosil-transferasi (A),
galattosil-transferasi (B)

C mutazioni o delezioni su 6Ae 7Aesone

C allele A2: su 7Aesone sostituzione aminoacidica (prolina-leucina)
associata a delezione (nucleotidi 1.059-1 . 061) <con transf
ma meno attivadi Al

C delezione nucleotide 261 sul 6Aesone (frame-shift e stop-
codon) proteina inattiva
C allele 02: 1 sostituzione (glic-arg) woNE SR b oh -
T o [ (] C GG i llulse‘JII "
266\;63 7* Leu Arg Gly Leu Gly 21 _aminn AZ
235 156 176 235 266 268 acids
oaa @ B Priri-y
® e o 5 17 55 e 2
156 N - A G deletion ) ) i . . . . .
Golgi lumen —;’;7 . = < = . o’
Cytoplasm NH, NH, NH, NH, NH, GG (S LS c G C AG G C 5
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GENI E PROTEINE RH

C Gli antigeni Rh derivano da due geni con omologia di
sequenza, RHD ed RHCE, localizzati sul braccio corto del
cromosoma 1 e costituiti da 10 esoni.

Cll gene RHD codifica per |
gli antigeni C,c,E,e.

C Gli antigeni D e quelli della serie CE sono proteine
transmembrana di 417 aminoacidi.

C Varianti: D-weak, D-partial, DEL

D and CE

@)

red blood cell surface

=l re Small Membrane Protein 1 Telomere[E]

Centrome:
|
Rﬁ’x Rz:fxﬁ»v 3 5

o RN e,
CRoEnoTlE

a97e) vl vl b o
0 f GO 0
5 7 T :
58,000 bp 30,000 bp 58,000 bp 20 ) 9

d ‘ ' Q)

Chromosome 1p34.1-1p36 (short arm). Opposing orientation. i, ) § h]
3 447
Wagner and Flegel. ISBT Vienna 2000 2 UNH, intracellular o0 COOH

XV Congresso Nazionale SIdEM
Torino, 912 novembre 2011




STUDIO DELLAD-Z1 GOSI TA

RHD gene deletion occured in the Rhesus box
“Wagner at al. Blood 2000

X0q snsayy
LWBa1SUMO P
X0q snsayy
pugAy

X0Qq snsayy
Lweallsumop
X0q snsayy
pugAy

X0q snsayy

wesJisumop
X0Qg snsayy

pugiy

D CE

D pos gene sMPl sene

(mip 1 proteimsg

SMPI gene

D neg

omozigote eterozigote D-negativo

La D-zigosita viene determinata in base a:

-Positivita del Downstream Rhesus Box (DD)
-Positivita del Hybrid Box Rhesus Box (dd)
-Positivita del Hybrid e Downstream Rhesus Box (Dd)
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ﬁ% GENETICA MOLECOLARE DEI SISTEMI

KELL, DUFFY, KIDD

A Kell: cromosoma 7 - 19 esoni (polimorfismo dei 20
antigeni dal 4Aal 19Aesone, K/k su 6Aesone)

A Duffy: SNPs per Fy(a),Fy(b), Fy(x)(b weak); Fy(a-b-),
Fy(b) silente, nelle popolazioni africane sostituzione
nel promoter (GATA) specifico per gli eritrociti.

A Kidd: 11 esoni - i due antigeni sono il prodotto di due
alleli per singola sostituzione sul 9Aesone
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Laboratorio Immunoematologia Eritro-Piastrinica - S. Camillo ROMA

TEST ESEGUITI NEGLI ULTIMI 5 ANNI
(anni 2006-2011)

U Tipizzazioni sierologiche: N.105.000
U Tipizzazioni molecolari:
C Tipizzazioni molecolari sistema ABO: N. 120

C Tipizzazioni varianti ABO: N. 55

C Tipizzazioni per alleli RHD: N. 1.650
C Tipizzazioni RH o estese politrasfusi/trapiantati/immunizzati: N.155

C Tipizzazioni Estese Donatori: N. 245 (nel 2011)
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Risultati
Tipizzazione Varianii AB0O: N° 55

2 A
12 Ael 100'0°
17 A, 7020
Nt 2 0202

Gruppo A GruppoO GruppoB GruppoAB Cis AB
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