
Allarme esami in gravidanza
«Alcuni sono inaffidabili»
Invece dell’amniocentesi, un test del sangue dovrebbe rilevare danni al feto
Ma uno studio inglese ha sbugiardato 3 società. Ginecologi divisi in Fvg
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Un semplice esame del san-
gue per sapere se il figlio che
una donna porta in grembo è
sano o se invece è affetto da al-
cune anomalie cromosomi-
che tra le quali la sindrome di
Down. È questa la nuova fron-
tiera dalla genetica. Ma il risul-
tato è affidabile? La risposta è
sconfortante. Dipende. Dipen-
de dalla serietà con cui le
aziende che lavorano in que-
sto campo effettuano l’analisi.
A gettare il seme del dubbio è
un “esperimento” compiuto
da un ente governativo ingle-
se, la Boston Fetal Medicine
Foundation (studio Wolfberg,
accettato dalla Comunità
scientifica internazionale) che
ha reclutato due donne, nessu-
na delle quali in attesa di un fi-
glio, e a entrambe ha effettua-
to i prelievi di sangue necessa-
ri. Sono quindi stati acquistati
i test e i campioni inviati alle
cinque aziende commerciali
che effettuano l’esame. L’esito
è stato il seguente: due labora-
tori (Ariosa Diagnostic, nome
del test Armony, e Natera, no-
me del test Panorama) hanno
correttamente comunicato
che nel campione non c’era
dna fetale; gli altri tre (Lab-
corp, Sequenom e Verinata)
hanno comunicato l’esistenza
di un feto normale.

Scopo dell’inganno era ri-
chiamare l’attenzione sui ne-
cessari requisiti per garantire
un risultato affidabile, come la
rappresentazione della frazio-
ne fetale oppure il rischio resi-
duo nel referto e non un sem-
plice risultato positivo/negati-
vo.

È intuibile che un esame
che consente alle donne di po-
ter accertare la salute del feto
senza dover fare ricorso, ad
esempio, ad amniocentesi e
villocentesi (esami diagnostici
conclusivi in ambito prenata-
le), ma esponendosi a un ri-
schio, seppure minimo, di per-
dere il bambino, è molto inte-
ressante, e il mercato in co-
stante crescita di questi test ge-
nomici, ne è la dimostrazione.
Il punto è che, probabilmente,
non esistono al momento cri-
teri standard né certificazioni
di qualità tali da uniformare il
comportamento di aziende
che sono molto attente al busi-
ness, meno al servizio che in-
tendono offrire.

Ma come mai è possibile ef-
fettuare un test sul feto prele-
vando solo il sangue della ma-
dre? Accade perché ad un cer-
to punto della gravidanza la
placenta rilascia del materiale
fetale con il Dna del feto. Se-
quenziando il Dna e applican-
do alcuni algoritmi, è possibile
desumere se siano presenti
cromosomi in più o in meno ri-
spetto alla norma. I test in

commercio sono esami di scre-
ening e non diagnostici ma so-
prattutto non sono sostitutivi
di amniocentesi o villocentesi,
e consentono di analizzare va-
riazioni numeriche di alcuni
cromosomi, 21, 18 e 13. Questi
limiti fanno sì che alcuni gine-
cologi non li ritengano affida-
bili con nessuna finalità dia-
gnostica e dopo lo studio di
Wolfberg in effetti qualche
dubbio è lecito porselo, per-
ché i falsi negativi sono vera-
mente dietro l’angolo.

Per questo molti professio-
nisti hanno selezionato i labo-
ratori a cui rivolgersi, e li utiliz-
zano in casi particolari, in cui
un esame invasivo come l’am-
niocentesi o la villocentesi po-
trebbe rappresentare, per la
donna, un rischio eccessivo.

«Faccio uso di questi test -
afferma infatti Marco Gergo-
let, specialista in ostetricia e gi-
necologia, già direttore sanita-
rio dell’ospedale di Šempeter
e oggi collaboratore del Sana-
torio Triestino - ovviamente è

necessario sapere in che mani
ci si mette. Qualche anno fa
era stato inviato ad alcuni la-
boratori del the spacciandolo
per urina e chiedendone l’ana-
lisi. Quel risultato, però, non
ha invalidato l’esame in sè».
L’attendibilità «non è assoluta
- conferma Gergolet - e la cer-
tezza oggi ce la dà solo la villo-
centesi, ma credo anche che
tra 4/5 anni le amniocentesi
saranno rarissime». Il test Nipt
(Non-invasive prenatal te-
sting) viene suggerito «a don-

ne che hanno avuto molta dif-
ficoltà a concepire e per le qua-
li non è accettabile il rischio di
complicanze legato all’amnio-
centesi - prosegue Gergolet -.
È inutile invece per coloro alle
quali non interessa conoscere
eventuali anomalie del feto. Se
si tratta di giovani donne è suf-
ficiente la misurazione della
plica del feto posta dietro la
nuca attraverso l’ecografia;
questo dato insieme a un pre-
lievo di ormoni e a una elabo-
razione effettuata con il com-

puter, fornisce una ragionevo-
le risposta sul rischio».

«No, non suggerisco il Nipt -
è la posizione di Valter Adamo,
primario di ostetricia e gineco-
logia al Santa Maria degli An-
geli di Pordenone - e non lo fa-
rò fino a quando l’Aifa e il mi-
nistero della Salute non si sa-
ranno espressi in proposito. Se
mi consente il paragone, è co-
me Medjugorje: si dice che
molti siano i miracoli, ma il Pa-
pa ancora non si è pronuncia-
to. Ci possono essere modi di-
versi per fare le cose, ma uno
per farlo bene - conclude Ada-
mo -, e questo accade quando
la comunità medica mette a
punto protocolli, modalità
con cui eseguire certi esami af-
finchè diano risultati certi e af-
fidabili per il bene della pa-
ziente, non per il business. Per
i test Nipt questo ancora non
c’è».

Servono a rilevare
la sindrome di Down

Sotto accusa i test “veloci” per accertare malformazioni genetiche nei feti di donne in gravidanza

sanitÀ»il caso

‘‘
LO SPECIALISTA
GERGOLET

Li prescrivo ma
so bene che non sono
del tutto attendibili ‘‘

IL PRIMARIO
ADAMO

Non suggerisco
il Nipt fino a quando lo
Stato non si sarà espresso

Sindome di Down, sindrome di
edwards, sindrome di patau. Sono le
aneuploidie cromosomiche che si
ricercano nel feto attraverso
l’esecuzione di esami invasivi, come
l’amniocentesi, o non invasivi come
il Nipt test. Le aneuploidie
cromosomiche sono alterazioni del
numero dei cromosomi
caratterizzate da un numero
maggiore o minore di cromosomi
rispetto al numero standard di un
individuo sano. Il cariotipo
dell’uomo è costituito da 46
cromosomi (23 coppie), o meglio 22
coppie di autosomi (cromosomi dai
quali dipendono i caratteri
somatici) più i due cromosomi
sessuali che sono uguali nella
femmina (XX), ma diversi nel
maschio (XY). Le principali trisomie
autosomiche che non determinano
la morte dell’individuo prima della
nascita sono la trisomia 13, nota
come sindrome di patau; la trisomia
18 che produce la sindrome di
edwards; la trisomia 21 associata
alla sindrome di down. Vi sono
fattori di rischio, come ad esempio
l’età della gestante, la storia
personale o familiare di anomalie
cromosomiche, che possono
aumentare la probabilità di avere
un bambino affetto da anomalie
cromosomiche. Il Nipt test può
valutare questo rischio; gli esami
consolidati come amniocentesi e
villocentesi, forniscono la diagnosi.
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