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Lezione di Ginecologia del 24/10/2007

Prof Colacurci

DIAGNOSTICA PRENATALE

Diagnosi prenatale
E' l'insieme delle possibili azioni diagnostiche atte ad individuare dei difetti congeniti nel feto
Le patologie fetali possono essere distinte in:

> malformazioni congenite

» anomalie cromosomiche

> malattie genetiche

Sono difetti anatomici di un organo o di un sistema di organi che derivano da un alterato sviluppo durante la morfogenesi

% Anencefalia

*+  Spina bifida

+% [ardiopatie congenite

+ labiopalatoschisi

+  Palatoschisi isolata

++  Agenesia renale

++ Stenosi ipertrofica del piloro
% lussazione dell'anca

% Piede torto

+ |pospadia

X/
X4

L)

Criptorchidismo
Fistola tracheo-esofagea
Exonfalo

X/
X4

L)

7/
X

*,

L'Etiologia & MULTIFATTORIALE,MA ESISTOND:

> fattori genetici predisponenti
> fattori ambientali scatenanti

Il corredo cromosomico umano & costituio da 46 cromosomi: 44 autosomi,2 gonosomi

Aneuploidie : Alterazioni del numero dei cromosomi e possono essere:
> monosomie
> triploidie
> poliploidie

Anomalie strutturali : Alterazioni della struttura dei cromosomi e possono essere
> delezioni
> traslocazioni
» inversioni
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Le anomalie possono essere in /i7ea purapresenti in tutte |e cellule dell'individuo oppure a mosaicapresenti solo in una certa
percentuale di cellule

Tra le aneuploidie ricordiamo:

Trisomia 2! ( Sindrome di Down)

Trisomia 18 ( Sindrome di Edwards)

Trisomia I3 ( Sindrome di Patau)

Monosomia X (Sindrome di Turner)

Sindrome di Klinefelter

YVVVYVY

Malettie genetiche

Sono malattie legate ad alterazioni dei singoli geni
In base all'estrinsecazione sono divise in:
> Autosomiche recessive
> Autosomiche dominanti
> X-linked
Tra le malattie genetiche ricordiamo:
Fibrosi cistica
Talassemia
Anemia falciforme
Sindrome adrenogenitale
(steogenesi imperfetta tipo |
Sindrome di Marfan
Distrofia miotonica
Chorea di Huntington
Distrofia muscolare di Duchenne
Emofilia

VVVVVYVVYYY

Diagnosi prenatale .
Precoce: prima meta della gravidanza
Ha lo scopo di informare la coppia del rischio esistente di anomalie embrio-fetali e quindi di dare la possibilita alla coppia
stessa di praticare eventualmente una |VG.
Tardiva: seconda meta della gravidanza
Ha |o scopo di monitorizzare il benessere fetale durante il prosequimento della gestazione.
Comprende indagini
Non invasive : Ecografia
* Doppler-flussimetria
« Screening sierologici

- AFP

«  TRI-Test
[nvasive

Amniocentesi

\illocentesi

*  Funicolocentesi

Diagnosi prenatale non invasiva
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frografia

E' una tecnica che utilizza gli ultrasuoni (onde sonore ad alta frequenza) che in parte attraversano i tessuti.ed in parte vengono
riflessi (eco) e trasformati in immagini sul monitor dell'ecografo

Per la sua completa innocuita rappresenta |'indagine strumentale pin adatta a monitorare la gravidanza

Con questa metodica & possibile determinare il numero degli embrioni o dei feti, visualizzarne |'attivita cardiaca, determinare
I'epoca di gravidanza, valutare I'anatomia e |a crescita fetale, la placenta e la quantita di liquido amniotico

Consente sia una valutazione biometrica e morfologica del feto sia una valutazionedello stato di benessere e della riserva
funzionale

Ecografia nel | trimestre

> escludere la presenza di anomalie precoci dello sviluppo e di grossolane anomalie embrio-fetali come
[idrope fetale, [anencefalia e [igroma cistico
L transhicenza mucale

£ un test di screeming per le cromosomapatie che, esequitn a I7 e 13 settimane di gestazione, serve a misurare il higuido
presente nella parte posteriore della nuca del feto, attraverso una ecografia che ne rileva o spessore.

Lsiste una elevata percentuale di associazione (£3%!) tra anomalie cromosomiche ed edema nucale per valori di NT superiori
a2 bmm.

L’ecografia nel primo trimestre € un tipo di ecografia per cui si utilizza la sonda vaginale e non
quella addominale, considerate che all’inizio I’utero & un organo pelvico quindi la sonda vaginale ci
da delle informazioni piu dettagliate.

L’ecografia del primo trimestre ci da conferma della gravidanza, quindi della presenza della camera
gestazionale, la presenza dell’embrione e il numero, la sede di impianto, I’epoca gestazionale.

E ci interessa I’epoca gestazionale perché se non la datiamo successivamente sara piu difficile
stabilire se il bambino ha dimensioni normali o é cresciuto di meno.

Quindi una valutazione della biometria dell’embrione mi permette una datazione precisa; c’e una
variabilita piuttosto bassa in quest’epoca.

Fino alla dodicesima settimana il parametro per la misurazione delle dimensioni dell’embrione & il
cosiddetto CRL , che misura tutta la lunghezza dell’embrione non considerando gli arti, per cui
diciamo dalla testa al sacro.

Dalla dodicesima settimana in poi i parametri ecografici di valutazione della crescita fetale saranno
il DIAMETRO PARIETALE, DIAMETRO ADDOMINALE, LA CIRCONFERENZA
ADDOMINALE, LA LUNGHEZZA DEL FEMORE, in maniera tale che avremo una valutazione
della biometria cefalica, della biometria addominale e della lunghezza del femore e questo ci
permettera di valutare se I’accrescimento € omogeneo o se abbiamo degli accrescimenti di tipo
disomogeneo, in cui abbiamo un’ alterazione del rapporto fra il diametro addominale e i diametri
cefalici.

L’ecografia nel primo trimestre normalmente, considerate che ormai i piu grossi problemi medico-
legali che hanno i ginecologi nell’ambito delle ecografie in gravidanza sono le mancate diagnosi di
malformazioni a livello ecografico.

E’ apparso su tutti i giornali il caso dell’aborto terapeutico fatto sul gemello shagliato, alla fine
c’era anche un errore nella diagnosi.

Sicuramente per I’ecografia nel primo trimestre c’é molta discussione su chi deve farla , cosa deve
vedere, sulla distinzione fra ecografia di primo livello e di secondo livello.

Le ecografie di primo livello servono a valutare i parametri di cui ho parlato prima .
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Le ecografie di secondo livello sono un problema di diagnostica prenatale, servono per lo studio del
feto, per lo studio della patologia del feto e della valutazione di eventuale presenza di
malformazioni.

Tranne in casi particolari in cui andiamo a fare una diagnostica mirata, normalmente I’ecografia del
primo trimestre non € deputata a valutare eventuali malformazioni.

Ecografia nel Il trimestre
> Trala 20a e la 2Za settimana di gravidanza si eseque una ecografia chiamata 7morfologica” o “strutturale” con
questo termine si intende un esame eseguito da un operatore molto esperto, con una strumentazione di elevata
tecnologia, finalizzato soprattutto alla diagnosi delle malformazioni fetali
> [Essa prevede infatti uno studio completo della morfologia del feto (strutture intracraniche, colonna vertebrale, volto,
apparato cardiovascolare, organi addominali ed estremita).
> |limiti principali riguardano i difetti di piccole dimensioni (come piccoli difetti del cuore)

Lo studio delle malformazioni fetali & uno studio deputato all’ecografia del secondo trimestre che e
un’ ecografia che si fa dalla ventesima, ventiduesima settimana di gestazione e che prende il nome
di ecografia morfostrutturale perché tende proprio a fare uno studio dettagliato della morfologia del
feto, di tutti i segmenti del corpo, quindi si fara uno studio dettagliato del cranio, delle dimensioni
del cranio, si andra a cercare il cervelletto, si andranno a vedere le dimensioni dei singoli emisferi
cerebrali per capire se sono simmetrici 0 asimmetrici.

Ogni organo potra dare una serie di informazioni, non ¢ il caso che io vi faccia un elenco.
Sicuramente lo studio della patologia fetale & deputato all’ecografia del secondo trimestre.

Si fa un’ecografia generale cioé uno studio di cranio, torace, addome e arti.

Del cuore si vede se sono presenti le quattro camere e basta.

Se invece la donna é a rischio per una patologia fetale cardiaca, per esempio una donna diabetica,
allora andro a fare un’ecografia leggermente diversa, dove non solo si valutera la presenzza delle
quattro camere ma si faranno degli studi flussimetrici per studiare la funzionalita delle quattro
camere.

E’ chiaro che se nelle indagini morfostrutturali non si evidenziano bene le quattro camere si fara
uno studio dettagliato della patologia cardiaca.

Oltre all’ecografia del secondo trimestre abbiamo un’ecografia del terzo trimestre che generalmente
serve a valutare I’accrescimento fetale quindi a valutare se lo sviluppo corrisponde all’epoca.

Ecografia nel Ill trimestre
Un controllo ecografico nel terzo trimestre permette di valutare:
> g crescita fetale nell'epoca di maggiore incremento ponderale
> [inserzione placentare
> il benessere fetale con la Jggpler-flussimetriaombelicale e cerebrale

Si possono inoltre identificare anomalie definite *““evolutive, quelle che possono comparire in un
momento successivo al controllo morfo-strutturale del secondo trimestre

Abbiamo detto che I’epoca di gestazione la datiamo dalla ultima mestruazione. Questo perd non
corrisponde allo sviluppo reale perché ¢ in rapporto ad un’ovulazione al quattordicesimo giorno del
ciclo. Se I’ovulazione avviene al ventunesimo o al ventottesimo giorno il feto avra uno sviluppo
diverso e questo é un fatto che dobbiamo andare a verificare nel corso dell’ecografia.

E’ chiaro che quando la volta scorsa abbiamo parlato di metrorragie del primo trimestre abbiamo
visto come I’ecografia ci permette di valutare la patologia del primo trimestre , come in quel caso
possiamo avvalerci dell’ecografia per valutare la perfetta condizione della gravidanza.
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Nel primo trimestre facciamo I’ecografia per datare la gravidanza e il numero di embrioni,
durante il secondo trimestre facciamo un’ecografia morfostrutturale, durante il terzo
trimestre (34 settimane) andiamo a fare un’ecografia per valutare lo sviluppo fetale.

Andremo a vedere questi parametri: la biometria, cioé le dimensioni del feto, CRL, diametri,
abbiamo visto fino alla dodicesima. E’ chiaro che poi nella strutturale si valuteranno altri parametri
come la distanza orbitaria, cioé la distanza tra le due orbite, che permettera di valutare la morfologia
cranica, la lunghezza del femore ma anche la lunghezza di tutte le ossa lunghe, per essere sicuri che
non vi siano alterazioni nella morfologia delle ossa lunghe e quest’ultimo parametro si va a valutare
solo nell’ecografia morfostrutturale, non é che ad ogni ecografia andiamo a ripetere.

Nel corso del terzo trimestre valutiamo la morfologia, cioe la biometria del feto, il volume del
liquido amniotico e abbiamo tutta una serie di parametri indiretti per valutare se il liquido amniotico
e di dimensioni normali, aumentato o diminuito.

Considerate che I’aumento delle dimensioni del liquido amniotico puo essere spia di una patologia
di tipo fetale, non e che é in assoluto indice di patologia fetale ma spesso € associato . La presenza
di un aumentato volume del liquido amniotico spesso € associato a feti diabetici. Come invece una
notevole riduzione puo associarsi a ritardi di accrescimento se non a malformazioni di tipo
embrionario. Quindi sicuramente alterazioni del volume del liquido ci inducono a fare dei controlli
un attimino piu attenti per valutare lo sviluppo fetale e soprattutto il benessere fetale.

Quindi abbiamo detto biometria, volume del liquido, caratteristiche della placenta.

La placenta appare al controllo ecografico come un disco con una faccia fetale e una faccia materna,
una struttura del parenchima che e generalmente omogenea, quando diventa disomogenea con
alterazione della vascolarizzazione placentare, si ha I’impressione di un invecchiamento della
placenta che e fisiologico a partire dalla trentaseiesima settimana di gravidanza ma in epoca precoce
e sicuramente patologico. Non é assolutamente correlato con un danno fetale o con un problema
fetale, ma é un dato di cui tenere conto e da verificare.

Normalmente all’ecografia si associa anche la flussimetria.

Doppler-fussimetria
|'effetto Doppler origina dalla differenza di frequenza  (doppler-shift) che si verifica quando un fascio di ultrasuoni  incontra
un flusso
L'ecografo doppler, calcolata la velocita del flusso, la rappresenta come una curva costituita da un punto massimo (velocita
sistolica) e uno minimo (velocita diastolica); la differenza di velocita permette di determinare il flusso del vaso
La doppler-flussimetria si effettua su vasi

> fetali

> placentari

» materni

> del cordone ombelicale

Valuta lo stato di salute del feto ovvera il suo grado di ossigenazione
E'indicata
> nelle gravidanze che vanno oltre il termine

> in caso di patologie fetali: iposviluppo. malformazioni, oligo e poliamnios
> incaso di patologie materne della gravidanza: gestosi, ipertensione e diabete
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La flussimetria e uno studio che sempre attraverso gli ultrasuoni permette di studiare la
vascolarizzazione di determinati distretti. Per cui in gravidanza noi avremo uno studio flussimetrico
di alcuni vasi sia materni che fetali. Generalmente si effettua una flussimetria delle arterie uterine
nel corso dell’ecografia morfostrutturale.

Un’ alterazione flussimetrica delle arterie uterine in un epoca bassa e generalmente associata ad un
rischio maggiore di determinare emorragie del terzo trimestre. In un’epoca piu tardiva facciamo una
flussimetria valutando i vasi fetali, sia arterie ombelicali sia cerebrali. Dala flussimetria fetale noi
avremo parametri del benessere fetale . Un’altra indagine strumentale € la cardiotocografia . E’
un’indagine che sarebbe la registrazione continua del battito fetale per un periodo di tempo molto
breve ma significativo per darci determinate informazioni.

La cardiotocografia é la registrazione continua della frequenza cardiaca e delle contrazioni uterine.
La donna viene posta in posizione supina e si mettono 2 trasduttori, uno ad ultrasuoni che
percepisce il battito cardiaco fetale, che registra la frequenza del battito cardiaco fetale.

Noi abbiamo detto che prima della nascita la frequenza € superiore a quella del neonato o
dell’adulto.

L’eco del primo trimestre visualizza le misure della camera gestazionale, I’embrione, il numero
delle camere gestazionali, il battito cardiaco. Soltanto la visualizzazione del battito ci permette di
dire che una gravidanza e realmente in evoluzione.

E’ chiaro che prima che compaia il battito, abbiamo detto verso la sesta settima settimana, anche le
dimensioni della camera gestazionale o la presenza del sacco vitellino ci permettono di dire che
quella gravidanza é corrispondente all’epoca di amenorrea, quindi permette di datare la gravidanza
attraverso la misurazione del CRL, e I’esclusione di patologie precoci della gravidanza.

E’ chiaro che con I’ecografia del primo trimestre le grosse malformazioni riesco a vederle
facilmente, per esempio se il feto fosse anencefalo, cioé gli mancasse la scatola cranica, sarebbe
facilmente diagnosticabile, se avesse un’idrope fetale, o se avesse un igroma, cioe la presenza sul
collo di una formazione cistica che & espressione generalmente di una patologia cromosomica,
questo € un qualcosa per cui genralmente non c’e¢ bisogno di una particolare attitudine, la si
diagnostica abbastanza facilmente.

Abbiamo detto che la valutazione della camera gestazionale e possibile attorno alla quinta
settimana, I’embrione alla sesta ; logicamente nelle gravidanze gemellari non andiamo a valutare
solo il numero ma anche se sono monocoriali, bicoriali, se hanno un’ unica placenta o due.

Il CRL e la misurazione dalla testa al sacro; se il bambino € in posizione flessa, inevitabilmente
avremo un valore inferiore rispetto ad una posizione estesa .

Quindi, poiché si muove molto in quest’epoca, molto di piu di quello che poi si muovera in un
tempo successivo, perché ha molto piu spazio a sua disposizione; poi via via col crescere della
gravidanza si muovera sempre meno, ma deve sempre avere una certa mobilita e considerate che la
percezione dei movimenti attivi del feto e un parametro di benessere fetale.

La donna che non sente il bambino muoversi nell’arco della giornata si deve preoccupare perché
potrebbe essere espressione di una patologia.

Quindi uno dei consigli che diamo normalmente alla donna é quello di contare il numero di volte
che lo sente , che deve essere almeno una decina di volte nel corso della giornata. E’ chiaro che ci
saranno delle ore in cui non lo sente assolutamente e delle ore in cui lo sente di piu perché il feto
comunque non ha lo stesso ritmo sonno-veglia dell’adulto, dorme di piu rispetto al neonato pero
ogni tanto si deve muovere.

Per il CRL si mette un marker a livello della testa, un marker a livello del sacro e quella e la
lunghezza.

Ad un determinato valore di CRL corrisponde una determinata epoca e sapremo la settimana e
anche il giorno di sviluppo.
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Abbiamo detto che I’ecografia del secondo trimestre invece é di tipo morfostrutturale, quindi di tipo
diagnostico per lo studio delle malformazioni.

Sicuramente I’eco fa parte delle indagini che noi consigliamo alla donna per valutare non soltanto il
benessere fetale ma per valutare che il feto non abbia patologie di tipo congenito. Ed e un tipo di
esame che facciamo sempre a qualsiasi data, mentre tutte le altre indagini per le patologie congenite
le andiamo a chiedere se la donna lo decide in piena autonomia, L’ecografia morfostrutturale gliela
prescriviamo anche se non la volesse fare perché permette di individuare malformazioni alcune
delle quali possono essere trattate in utero, il cui trattamento puo essere migliorato da una diagnosi
pre-natale; nel senso che se avesse, per esempio un onfalocele o una patologia cardiaca, se io la
diagnostico in utero riesco a programmare il momento del parto , la sede e un eventuale intervento
neonatale in maniera migliore rispetto a se la diagnosi la faccio in tempo successivo.

Per una megavescica per esempio posso tentare di fare delle terapie in utero per fare in modo che i
reni a livello fetale ricomincino a funzionare.

L’eco del terzo trimestre abbiamo detto che ci permette di valutare la crescita fetale e I’inserzione
placentare. E* chiaro che se abbiamo un’inserzione bassa nel secondo trimestre, quest ’inserzione
potrebbe dare una patologia della gravidanza (la placenta previa deriva da un’inserzione bassa).
L impianto avviene generalmente a livello del fondo o della parete posteriore o anteriore e nel 1/3
superiore , se invece si inserisce nel 1/3 inferiore vuol dire che la placenta si sviluppera bassa, se si
impianta molto bassa potrebbe andare a coprire I’orificio uterino interno e quindi determinare
problematiche non soltanto per le modalita del parto ma anche perché puo facilmente sanguinare. E’
chiaro che una placenta bassa al secondo trimestre deve essere controllata al terzo perché I’utero
aumenta di volume e potrebbe darsi che aumentando di volume questo impianto basso. Quindi
valutiamo la quantita del liquido amniotico e poi al termine dell’eco morfologica andremo a fare
una flussimetria. Abbiamo detto che valutiamo il distretto fetale nel terzo trimestre, va valutata
quindi la flussimetria dell’arteria ombelicale e dell’arteria cerebrale media.

Considerate che adesso al fianco dell’eco bidimensionale abbiamo la tridimensionale che & molto
pit scenografica di quanto ci serva nella realta.

La flussimetria si basa sull’effetto doppler che origina dalla differenza di frequenza che si verifica
guando un fascio di ultrasuoni incontra un flusso.

Per noi e una spia dello stato di salute del feto soprattutto della sua ossigenazione, cioe se vi € una
buona vascolarizzazione, inevitabilmente ci sara una buona ossigenazione, se noi avessimo
un’alterazione della flussimetria a livello della cerebrale media sicuramente questo comporterebbe
un’alterata ossigenazione a livello crebrale per cui quel bambino sta male in utero ed é meglio che
nasca. Quindi la flussimetria la facciamo in tutte le gravidanze verso la trentaquattresima settimana;
e chiaro che nelle gravidanze a rischio ho una maggiore frequenza di flussimetria. Le gravidanze a
rischio sono quelle caratterizzate sia da un ridotto sviluppo del feto, sia da alterazioni del liquido
amniotico, sia in tutte le patologie materne in gravidanza (ipercolesterolemia in gravidanza, diabete
in gravidanza, gestosi).

La flussimetria dell’arteria uterina abbiamo detto che la facciamo nel Il trimestre , non ha un valore
assoluto. Ci da un rischio che quella gravida possa sviluppare una gestosi , rischio che poi si potra
realizzare o no.

Abbiamo detto che & un parametro di valutazione del benessere fetale , permette di svelare
precocemente condizioni di sofferenza fetale.

La cardiotocografia tramite gli ultrasuoni permette di registrare la FC del bambino ; significa che
registriamo le FC all’ istante. 1o avro’ un grafico in cui avremo due tracciati , il superiore € la
registrazione della FC fetale, ogni punticino mi dice la frequenza che avrebbe quel bambino se
continuasse ad avere questa frequenza costane per un minuto.

Non e costante ma ha una sua variabilita. Noi mettiamo la donna in posizione supina, troviamo il
punto di massima auscultazione del battito , a livello del torace , si sentira meglio o peggio se il
torace € rivolto verso avanti o verso dietro.
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Sentendo il battito lo registriamo col trasduttore, con una fascia contemporaneamente mettiamo un
trasduttore a livello del fondo dell’ utero e valutiamo se la donna ha delle contrazioni interne in
corso di travaglio , durante il quale andremo a confrontare le modificazioni del battito cardiaco
fetale con le contrazioni uterine e al di fuori del travaglio per valutare il benessere fetale.
Generalmente cominciamo a fare un tracciato nella 27-28esima settimana e andiamo a valutare la
FC fetale media che € intorno a 145b.p.m. se e piu alta o piu bassa puo essere spia di una patologia .
Poi I’altro fattore che valutiamo é la variabilita, la differenza tra il picco inferiore e il picco
maggiore .

Nel senso che un feto che sta bene non deve avere sempre 145 bpm tutti i secondi , deve variare la
frequenza all’ istante e la variazione deve essere di 5-10 bpm

Se fosse inferiore a 5 sarebbe espressione di sofferenza fetale.

Quindi valutiamo la FC , la variabilita , valutiamo la reazione della FC ai movimenti esterni e
soprattutto a movimenti fetali.

Generalmente quando il feto si muove ha delle accelerazioni per cui la madre segnala con un
pulsantino quando percepisce un movimento fetale e noi andiamo a registrare se c’e stata una
corrispondente accelerazione .

Quindi dobbiamo considerare la linea FC basale fetale , la variabilita di essa che deve essere
superiore a 5bpm , la risposta della FC basale alle accelerazioni , poi valutiamo queste
modificazioni in rapporto alle contrazioni uterine. Un tracciato in travaglio mostrera modifiche
delle contrazioni uterine . La contrazione aumenta, raggiungera I’apice poi comincera’ una fase di
discesa poi c’é un intervallo e poi un‘altra contrazione. Andiamo a verificare in travaglio le
modificazioni della FC in rapporto alle contrazioni. Generalmente essa si riduce.
Poi se I’ acme della decelerazione coincide con I’acme delle contrazioni o & successivo parleremo di
decelerazioni tardive e decelerazioni variabili che hanno significato di tipo diverso. Un altro esame
che dovremmo fare ma che non facciamo piu’ & I’amnioscopia che aveva il significato di andare a
vedere il colore del liquido amniotico, perché la presenza di sofferenza fetale pud determinare
I’emissione da parte del feto di meconio , sarebbe il precursore delle feci che ha colorito verde per
cui se e presente nel liquido ci da una colorazione verdastra. Nelle gravidanze post termine cioe
superato il termine di 7 giorni e nove mesi dopo la data dell’ ultima mestruazione , la gravidanza e
considerata a termine fino all’ inizio della 42 esima settimana e dal primo giorno della 42 esima
settimana in poi diventa post termine. Se la donna non ha contrazioni dobbiamo valutare se
aspettare, e lo facciamo con la  flussimetria e la cardiotocografia
piuttosto che con I’amnioscopia, pero’ in epoca precedente si faceva I’amnioscopia, cioé si
introduceva una specie di tubo all’ interno della cavita cervicale quando questa era leggermente
dilatata e quindi si poteva introdurre questo strumento metallico e si vedeva il colore del liquido
amniotico. Oggi non lo usiamo ma é giusto che ne sappiate I’esistenza

Accenno alla diagnostica prenatale

Le indagini di cui abbiamo parlato servono a valutare il benessere fetale e
queste sono indagini che devono essere utilizzare nel corso di tutte le
gravidanze per controllare il benessere fetale.

Una cosa completamente diversa € la diagnostica prenatale nel senso che
se viene da me una gravida devo non soltanto assicurare che lo sviluppo sia
normale ma devo anche fare uno screening delle patologie congenite ( che
sono malformazioni congenite non su base ereditaria) , anomalie cromosomiche e
geniche.

Il tipo di atteggiamento che un ostetrico dovrebbe avere & parlare con la
donna e dire che noi abbiamo la possibilita di screenare queste patologie.
Per le malattie geniche non facciamo screening se non in casi a rischio ,
cioé se nella famiglia c’é un rischio particolare per quella patologia ,



scaricato da www.sunhope.it

allora andiamo a valutare se abbiamo il know-how (?) per fare diagnostica

prenatale, non é detto che ce I’abbiamo per la specifica patologia, ma non

la facciamo assolutamente nelle indagini di diagnosi routinarie .

La Beta talassemia e abbastanza facilmente diagnosticabile; tra le indagini che

chiediamo alla donna gravida c’é sicuramente I’elettroforesi dell’ Hb se la

donna & portatrice e il partner € sano non c’é problema, se entrambi i

partner sono portatori sani quel feto avra il 25% di rischio di essere

malato, il 50 % di essere portatore sano .

Ci sono tutta una serie di patologie quali fibrosi cistica , distrofia

muscolare ecc per cui abbiamo la possibilita di fare diagnosi ma le facciamo

soltanto nei casi a rischio.

Poi vediamo i vari test ma mi interessa che sappiate piu il tipo di atteggiamento per tutte le
gravidanze.

Le uniche patologie per le quali andiamo a fare uno screening sono le patologie cromosomiche , in
particolare la trisomia 21, il down .

Questa e I’unica patologia per la quale possiamo proporre uno screening , che noi proponiamo, poi €
la donna che sceglie perché & una patologia che non ha terapia , per cui la diagnosi porta
eventualemente ad un aborto terapeutico, la gravidanza del down e comunque del tutto fisiologica .
Ci sono associazioni di genitori di down che ritengono pazzesco permettere I’aborto terapeutico di
down, € una valutazione del tutto personale in cui il ginecologo non puo entrare , deve solo dire che
esistono questi screening e che per queste patologie non esiste una cura in utero e che quindi se fa il
test e perché vuole fare un aborto terapeutico, se non vuole farlo ¢ inutile.

Per le patologie cromosomiche abbiamo test di screening e test diagnostici. Si basano su uno studio
combinato eco/prelievo ematico materno verso la 12° settimana.

L’eco é eseguita da una persona che ha competenze specifiche che va a misurare la traslucenza
nucale cioé va a vedere lo spessore della plica nucale e questo ci dira’ il rischio.

La plica nucale e frequentemente + spessa nei down.

Il rischio aumenta se facciamo uno screening sierologico sul sangue materno.

Screening sierologici
Alta-FetoProteina (AFP)
E' una proteina di origine fetale che attraversa la placenta ed entra nel circolo materno aumentando progressivamente
durante la gravidanza
Pud essere pertanto dosata su sangue materno
Valori bassi di AFP possono essere associati ad aumentato rischio di Sindrome di Down, mentre valori pin elevati della norma
possono essere associati a patologia del tubo neurale (spina bifida, anencefalia)
> lanegativita del test riduce il rischio di malattia, ma non lo azzera
> la positivita del test non implica che necessariamente il feto sia affetto dalla malattia, ma che il rischio @
sufficientemente elevato da giustificare un esame ulteriore (amniocentesi, villocentesi)
Tri-test
Si basa sul dosaggio ematico materno di tre molecole d'origine feto-placentare (beta-HCG, estadiolo e AFP) |a cui produzione
varia in caso di cromosomopatie (Sindrome di Down) o difetti del tubo neurale (es. spina bifida)
Il test si esegue dalla 15" alla 17" settimana di gestazione in donne di eta inferiore a 3 anni
Il rischio di Sindrome di Down (trisomia 21) @ maggiore quanto pit diminuiscono I'AFP e ['estriolo e quanto pid aumenta la beta-
hCG
In caso di Sindrome di Edwards (trisomia I8) i valori delle tre molecole risultano tutti inferiori al 30% del valore normale
> lanegativita del test riduce il rischio di malattia,ma non lo azzera
> la positivita del test non implica che necessariamente il feto sia affetto dalla malattia, ma che il rischio 2
sufficientemente elevato da giustificare un esame ulteriore (amniocentesi, villocentesi)
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Andiamo a valutare 2 ormoni perché si ¢ visto che le madri portatrici di un feto down hanno un
aumento dell’ afetoproteina . Questo dosaggio si effettuava nella 16esima 17esima settimana.
Adesso abbiamo un duo test (afetoproteina e pappl) che viene associato all’ eco.

Il rapporto tra i dati eco e sierologici da un rischio personale della donna.

Considerate che ogni donna in qualsiasi eta’ ha un suo rischio di avere, in rapporto all era, un feto
affetto , rischio che aumenta in maniera significativa dopo i 35 anni per cui prima si consigliava
I’amniocentesi dai 35 anni in poi mentre oggi consideriamo lo screening a qualsiasi eta.

Lo screening non é diagnostico ma ci da una valutazione del rischio, se la donna ha un rischio piu’
alto rispetto a quello previsto per la sua eta pero consigliamo esami + approfonditi di tipo
diagnostico .

Diagnosi prenatale invasiva

Le metodiche invasive della diagnosi prenatale (amniocentesi, villocentesi, funicolocentesi) trovano indicazione nei
seguenti casi:

%

%

etd materna avanzata (superiore a 3a anni)

storia di precedenti gravidanze con bambini affetti da anomalie cromosomiche

genitori portatori di anomalie cromosomiche

indicazioni teratologiche (ad esempio in seguito ad assunzione di farmaci in gravidanza o malattie infettive)
gravidanze a rischio per difetti del tubo neurale (NTD) o per errori del metabolismo

storia familiare di Sindrome di Down o altre anomalie cromosomiche
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Amniocentesi

Consiste nel prelievo di circa 16-20 cc di liquido amniotico mediante ago spinto attraverso la parete addominale sotto guida
ecografica.le cellule di origine fetale presenti nel liquido vengono poi poste in coltura

Si pratica ambulatorialmente tra 16 * e 18 * settimane. Non & un esame doloroso e non necessita di anestesia

Serve a valutare I'eventuale presenza di cromosomopatie

Sul liquido viene eseguito anche il dosaggio dell'AFP che risulta elevata nel caso di difetti del tubo neurale

Il risultato dell'esame & altamente attendibile

Rischio di aborto aggiuntivo: 0,5 + 1%
Villocentesi

Consiste nell'aspirazione di una piccola quantita di tessuto coriale (10-15 mg).Le cellule presenti nei villi coriali hanno la stessa
origine embriologica del feto
Si pratica ambulatorialmente tra 10 * e 12 * settimane. Non & un esame doloroso e non necessita di anestesia
Il prelievo si eseque:
++ per via transaddominale aspirazione ecoguidata
++ per via transcervicale biopsia
Serve ad accertare la normalitd cromosomica fetale o identificare una eventuale patologia cromosomica
Il risultato dell'esame & altamente attendibile

Rischio di aborto aggiuntivo: 1-2%
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