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La maggior parte dei bambini nasce senza apparenti difetti congeniti, tuttavia il 4-5% 

dei neonati presentano anomalie strutturali maggiori o minori. Ogni donna ha un 

rischio, stimato in 1:100, di avere un figlio affetto da una anomalia cromosomica o  da 

un difetto congenito. La malattia cromosomica è una anomalia nel corredo 

cromosomico del feto, che potrebbe anche non manifestarsi con evidenti malformazioni 

fetali. La malformazione fetale è un errore nella fase di formazione degli organi: in 

questi casi l'amniocentesi, che studia il corredo cromosomico del feto, non può essere 

considerata una indagine risolutiva.  

Per l’anomalia cromosomica, il rischio aumenta con l'età della gestante: l'attendibilità 

del rischio basato solo sulla età materna è valutata intorno al 30%, cioè un 

risultato valido ma poco efficace, poiché non prende in esame le differenze biologiche 

individuali. Di contro, il calcolo del rischio individuale arriva sino al 95% di 

attendibilità. Le procedure invasive, villocentesi ed amniocentesi, offrono la diagnosi di 

anomalie cromosomiche, ma con un rischio, sempre presente, di abortività e 

complicazioni. E’ opportuno dunque, per la gestante, conoscere il suo rischio personale 

ed il valore di questo rischio deve essere di affidabilità elevata, perché la gestante, in 

base al risultato, dovrà compiere scelte importanti.  

Dal 2000  è stato introdotta una valutazione del rischio  individuale  basato sulla 

combinazione dell’età materna, del valore plasmatico di due ormoni della gravidanza 

(Free Beta-HCG e PAPP-A) e  dalla presenza di specifici markers ecografici fetali 

(translucenza nucale e osso nasale) che possono essere identificati nelle malattie 

cromosomiche.  

Il grado di affidabilità nell'identificare le gestanti alle quali proporre un esame invasivo 

(Villocentesi o Amniocentesi), basandosi sul rischio individuale e' del  95% , quindi 3 

volte più affidabile di quello  generico usato in passato. Questo test di screening 

consente di identificare, tra tutte le gestanti, quelle che risultano avere un rischio uguale 

o superiore a 1 su 350 (test positivo); solo a queste pazienti può essere offerta la 

possibilità di accedere ad una indagine invasiva per ottenere il cariotipo fetale. 

Con il termine di Translucenza Nucale (N.T.) si definisce il rilievo ecografico di una 

raccolta di liquido localizzato nella regione nucale del feto, tra la cute ed i tessuti 

sottocutanei. Nella gravidanza tra 11 e 13 settimane questa raccolta può aumentare nei 

feti affetti da malattie cromosomiche o da malformazioni fetali. In linea generale, 

maggiore è lo spessore della N.T., maggiore è il rischio che il feto sia affetto da 

anomalie cromosomiche, malformazioni cardiache o sindromi genetiche. 

Lo studio della Translucenza Nucale si effettua in un momento particolare e limitato 

della gravidanza: dalla 11^ alla 13^ settimana + 6 giorni, con una lunghezza del feto 

compresa tra 45 e 84 mm.: in questo periodo possiamo calcolare le percentuali di rischio 

di cromosomopatie, delle quali la metà sono costituite dalla Sindrome di Down 

(Trisomia 21), oltre che delle Trisomie 18 (S. di Edwards) e 13 (S. di Patau). 

Le ragioni per la scelta delle 11 settimane come limite minimo sono le seguenti: 

1. Un metodo di screening richiede la disponibilità di un test diagnostico e in 

questo caso il prelievo dei villi coriali  si può eseguire preferibilmente dalla 

11^ settimana.  

2. Molte tra le anomalie strutturali fetali possono essere diagnosticate solo dopo 

11 settimane.  

http://www.translucenza.it/quando-eseguire-il-test/villi-coriali/


La scelta delle 13 settimane + 6 giorni come limite massimo derivano dalle seguenti 

possibilità: 

1. Fornire ad una donna con feto “affetto” l'opzione di interrompere la gravidanza 

nel primo piuttosto che nel secondo trimestre.  

2. Dopo la 13 settimana il fluido nella nuca fetale tende a diminuire.  

3. La percentuale di misurazioni effettuate con successo diminuisce dopo le 14 

settimane a causa di posizioni fetali sfavorevoli (ad es. quella verticale), che 

creano difficoltà nell'ottenere l'immagine ecografica adeguata.  

Come abbiamo ricordato in precedenza, lo studio ecografico della Translucenza Nucale 

viene associato ad un prelievo di sangue materno, per dosare la quantità di due sostanze 

prodotte dalla placenta e caratteristiche della gravidanza: la Free Beta-HCG e la PAPP-

A. Per tale motivo il test assume il nome di test combinato (bi-test, duo-test, test 

integrato, etc). I valori ottenuti variano a seconda di alcune caratteristiche materne 

(peso, gruppo etnico, fumo di sigaretta), del numero dei feti e dal metodo del 

concepimento (naturale o fecondazione in vitro). In media, nelle gravidanze con feti 

affetti da S. di Down, i livelli di ß-hCG libera sono all'incirca raddoppiati  mentre i 

livelli di PAPP-A risultano all'incirca dimezzati, rispetto alle gravidanze con feti dotati 

di corredo cromosomico normale.   

La soluzione ottimale è quindi effettuare precocemente il prelievo ematico (10-11 

settimane) e l'esame ecografico dalla 11^ alla 13^ settimana. In tale occasione la 

gestante  avrà la risposta completa  della analisi del rischio e potrà dunque decidere in 

tempo se eseguire, eventualmente,  la villocentesi. 

Quando sottoporsi al test di screening? 

È  consigliato sottoporsi ad un test di screening:  

 se si è disposti ad accettare un risultato di probabilità e non di certezza; 

 se si è disposti ad accettare un eventuale esame invasivo nel caso in cui il test 

di screening indichi un aumentato rischio. 

È  sconsigliato sottoporsi ad un test di screening: 

 se si desidera avere un risultato diagnostico più certo; in questo caso conviene 

rivolgersi direttamente all'amniocentesi o alla villocentesi ed assumersi il 

rischio di abortività aggiuntiva dello 0,5 – 1 %. 

Lo screening del I° trimestre, dunque, non è un esame diagnostico, ma fornisce 

unicamente, con una attendibilità del 95%, una stima delle probabilità che il feto possa 

essere affetto da Trisomia 21 (S. di Down), 18 (S. di Edwards) o 13 (S. di Patau). 

 

 


