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Gravidanza, bimbi sani
Ecco le novità sui test
Malattie genetiche, decisiva la diagnosi precoce

Fiammetta Trallo

GARANTIRE la salute e il benesse-
re del feto durante la gravidanza è
l’obiettivo di ogni futuro genito-
re. I recenti progressi delle tecni-
che prenatali hanno permesso di
ampliare le opportunità diagnosti-
che, specie nei casi in cui esistono
fattori di rischio come età mater-
na avanzata, storia familiare di
malattie genetiche oprecedente fi-
glio nato con malformazioni. In
assenza di queste condizioni, le
coppie devono essere bene infor-
mate su vantaggi e limiti delle va-
rie tecniche per decidere come
procedere in una scelta così im-
portante. Test di screening o esa-
mi invasivi? Un bel dilemma.
Spesso si decide in base all’etàma-
terna. La malattia cromosomica
più temuta è la sindrome di Do-
wn (quando un cromosoma in
più si aggiunge alla coppia 21). Il
rischio di trovare nel feto questa o
altre anomalie cromosomiche è

casuale ed aumenta con l’avanza-
re dell’età materna. Il servizio sa-
nitario nazionale offre gratis, do-
po i 35 anni, sia villocentesi che
amniocentesi, esami con diagnosi
certa ma con possibilità di aborto
stimato tra 0,5 e 1 per cento. Pri-
ma si può fare il test combinato,
che però dà solo una stima del ri-
schio. Il suo principale limite so-
no i falsi positivi, che portano a

dover fare esami
invasivi di confer-
ma. Il test del
Dna fetale estrat-
to dal sanguema-
terno è un test di
screening più ac-
curato e con rari
falsi positivi. Il li-
mite è l’alto co-
sto, anche se sem-
prepiù coppie de-
cidono di effet-
tuarlo. Test di
screening ed esa-
mi invasivi non

sono però in grado di diagnostica-
re malattie genetiche recessive,
per fortuna rare, ma nemmeno
malformazioni acquisite. Per la
diagnosi di queste ultime l’ecogra-
fia morfologica a 20-22 settimane
di gestazione, con tecnica 3D/4D,
insieme alla flussimetria placenta-
re e all’ecocardiografia fetale, rim-
ane l’accertamento cardine. I mo-
derni ecografi consentono di anti-

cipare questo esame a 16 settima-
ne. La cosiddetta «premorfologi-
ca di secondo livello» permette di
individuare circa il 70 per cento
delle malformazioni cardiache
maggiori ed il 30-40 per cento di
quelle extracardiache. L’anticipo
della diagnosi è fondamentale per
eseguire ulteriori indagini e stabi-
lire se l’anomalia riscontrata è ri-
conducibile ad una patologia cro-
mosomica.

IN QUESTI CASI l’amniocentesi,
se eseguita con cariotipo moleco-
lare, oltre a fornire una risposta si-
cura, contribuisce a ridurre l’an-
sia dei genitori. Questa innovati-
va tecnica, che può essere abbina-
ta anche alla villocentesi, permet-
te di esaminare i cromosomi in
maniera più approfondita e riesce
a studiare la mappa cromosomi-
ca, oltre a cento patologie causate
da alterazioni di piccole dimensio-
ni, che, se pur rare, causanomalat-
tie che potrebbero essere diagno-
sticate in fase prenatale.

ILTEST delDna fetale estratto dal sanguematernopermette uno scree-
ning più accurato. La sensibilità per la sindrome di Down è superiore
al 99 per cento e i falsi positivi sono molto rari. L’esame individua an-
che le patologie dei cromosomi sessuali, dei cromosomi 9 e 16 e sei del-
le principalimicrodelezioni. Determina il sesso, notizia gradita ai geni-
tori ed anche utile nei casi dimalattie genetiche legate al sesso, e il grup-
po sanguignodel feto, se lamamma èRhnegativa, per decidere se effet-

tuare omeno la profilassi anti-D a 28 settima-
ne. Se negativo, il test va considerato rassicu-
rante, se positivo si esegue l’amniocentesi,
poiché ilDna anomalo potrebbe derivare dal-
la placenta e non dal feto. Dovrebbe essere
preceduto da un’ecografia per la ricerca di
marcatori come osso nasale o plica nucale. Se
positivi, questi risultati inducono a effettuare
altri esami più invasivi La scoperta che il
Dna fetale può essere estratto dal sanguema-
terno, comporta anche un forte valore emoti-
vo, perché riafferma il legame profondo della
maternità e della procreazione stessa.

VILLOCENTESI a 11-13 settimane o amniocentesi a 16 settimane di ge-
stazione analizzano le cellule fetali dei villi coriali o del liquido amnioti-
co prelevate dall’addomematerno con tecnica eco-guidata. Possono es-
sere esami di prima scelta o di secondo livello, se i precedenti test di
screening lo consigliano. In entrambi i casi lamappa cromosomica può
essere fatta con la tecnica tradizionale (risultato in 15 giorni) o con quel-
la molecolare, che oltre ad evidenziare le anomalie cromosomiche più
piccole, cioèmicrodelezioni emicroduplicazioni, emoltemalattie gene-
tiche, ha il vantaggio di fornire una risposta sicura in soli tre giorni. Un
tempo che permette di valutare con anti-
cipo il piano terapeutico. Con le tecni-
che invasive è possibile anche eseguire
lo screening di alcune malattie geneti-
che: fibrosi cistica, sindrome dell’X fra-
gile, sordità congenita e distrofiamusco-
lare di Duchenne. E’ possibile anche ri-
cercare eventuali agenti infettivi e dosa-
re, solo con l’amniocentesi, l’alfa-feto
proteina per la diagnosi precoce della
spina bifida.

Amniocentesi, villocentesi
e flussimetria placentare
tra gli esami consigliati
dopo i 35 anni

Mamme
più sicure

IL TEST combinato è il test
di screening più eseguito an-
che perché è offerto gratuita-
mente dal servizio sanitario
alle donne che vogliono va-
lutare se esiste uno specifico
rischio, oltre la propria età,
per poi decidere se andare
avanti con esami invasivi o
solo con le ecografie. Il Test
si esegue a 11-13 settimane e
calcola il rischio delle proba-
bilità che il feto sia affetto
dalle principali patologie
cromosomiche sulle coppie
13, 18 e 21. Il calcolo viene
elaborato combinando i valo-
ri di età della donna, due so-
stanze prodotte dalla placen-
ta e presenti nel sangue
(Free-BetaHCG e PAPP-A)
e la misurazione ecografica
dello spessore della nuca,
più altri parametri ecografi-
ci quali il nucleo di ossifica-
zione del naso.
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