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TRANSLUCENZA NUCALE (Ecografiaa 11 — 13° settimane)
(CONSENSO INFORMATO)

La maggioranza dei bambini € normale dal puntoigtavanatomico e del corredo genetico. Tuttavia
tutte le donne hanno un piccolo rischio di partonim bambino portatore di handicap fisico e/o
mentale indipendentemente dalla loro eta. Le caliskandicap possono essere riconducibili ad
anomalie di sviluppo di parti anatomiche (es. ckkoyeuore, polmoni etc.) e/o cromosomiche ossia
del patrimonio genetico. Esistono numerose anontatimmosomiche. Una delle pitu conosciute e piu
comuni & rappresentata dalla Sindrome di Down ¢fmia 21) che si verifica quando un bambino
riceve un cromosoma 21 in piu. In tale situazioneorredo cromosomico fetale e costituito da 3
cromosomi 21 e non da 2 cromosomi come nei fetmadr L’unico modo per sapere con certezza
se un bambino risulta affetto da un’anomalia cronasa e quello di eseguire un’indagine invasiva,
ossia un prelievo con un’ago attraverso 'addom&ma o di tessuto placentare (VILLOCENTESI)

di liguido amniotico (AMNIOCENTESI) Le due metodiche vengono eseguite ad epoche di
gravidanza diverse e sono gravate entrambe daI8GHIO di ABORTO tra 0.5 - 1% anche se
esequite correttamenté®

Per TRANSLUCENZA NUCALE si intende lamisurazione ecografica(e quindi non invasiva),
eseguita per via transaddominale e/o transvagidalefluido che si trova a livello del collo deltde
regione della nuca. Numerosi studi della letteeturternazionale hanno dimostrato che nella
Sindrome di Down, i feti affetti da questa anomaliamosomica, possono presentare un’accumulo di
fluido a livello della nuca. La sensibilita dell@se ecografico viene incrementata mediante un
prelievo di sangue materno defini®l-TEST, il cui risultato viene intergrato con il risultat
dell’'ecografia fornendo un rischio combinato. Il-Bst analizza due sostanze ormonBHhCG e
PAPP-A) prodotti durante la gravidanza dalla plaaenimmessi nella circolazione materna.

Il rischio di trisomia 21 viene calcolato in moderponalizzato in base alle caratteristiche della
paziente esaminata considerando I'etd maternajtol’edi precedenti gravidanze, il risultato
dell’'ecografia e il valore degli ormoni ottenutil gelievo di sangue

Riassumiamo qui di seguito la predittivita dei dsidest di screening per la Sindrome di Down come
espresso nella letteratura meffica

Metodo di screening Predittivita S.Down Falsi Positivi _Falsi negativi
Eta materna 30%

Eta materna + bi-test/tri-té8t 65% 5%

Translucenza nucale + bi-tés? 90% 5% 10%
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Il test viene considerato positivo qualora il rigclealcolato che il feto sia affetto da Sindrome di
Down risulti superiore a 1:300 ( es: 1:250, 1:2DQ50 etc). In questo caso la donna puo decidere se
sottoporsi ad una indagine invasiva (villocentesiecentesi) considerando la sua scelta strettament
personale.

Il test integrato come descritto precedentemertegf@fia + prelievo di sangue) e gravataudaasso
di falsi positivi e di falsi negativi

Il tasso di falsi positivi si_attesta sul 5% circadegli esami Questo significa che il test combinato
evidenzia un rischio di anomalia cromosomica. Résabnsigliata I'indagine invasiva ma dopo aver
ottenuto il corredo cromosomico questo risulta redenLa madre pertanto potrebbe sottoporsi ad una
indagine invasiva rischiando I'aborto per nullalelTpercentuale viene riferita al numero di gravian
esaminate.

Il tasso di falsi negativié pari al 10%. In tale situazione il test non mette in evidenmnarigchio
aumentato di Sindrome di Down ma il feto potreblsseee portatore lo stesso di un’anomalia
cromosomica non rilevatehe verrebbe scoperta al momento della nadcétgpercentuale del 10%
deve essere riferita ai feti affetti da Sindrom®divn e non alla totalita delle gravidanze esameinat

Pertanto deve essere chiaro alla coppia che nel cas cui il test venga considerato negativo non
esiste la certezza che il bambino non risulti affed da anomalia cromosomica.

Diversi studi della letteratura inoltre hanno evidi@ato che una misurazione della translucenza aucal
superiore al valore di normalita (anche se il teshbinato ecografia + bi-test risulta negativo)o pu
associarsi ad un’incremento del rischio di anomstliatturale fetale (in particolare a carico debra).

In tal caso é consigliabile un’ecografia di 2° lleeda eseguirsi a 16 e/o 20-22 settimane di gasiaz
con particolare riferimento allo studio del cuoe¢afé®. Un valore di PAPP — A (uno dei due ormoni
dosati con il bi-testx 0.3 MoM risulta inoltre associato ad increment@dssibili complicanze della
gestazione. Anche in questo caso e consigliabilecografia morfologica di 2° livello (che
comprenda Doppler utero-placentare e Cervicom€tfid)e un’incremento di sorveglianza della
gravidanza.

Indipendentemente dal risultato del test (eventualmnte anche invasivi) si raccomanda di
sottoporsi ad un’ecografia dettagliata della morfobgia fetale alla 20 — 22 settimana di

gravidanza.
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La sottoscrittadichiara di aver adeguatamente compreso quant setpra e di accettare pertanto
'esecuzione dell’esame ecografico accettando ptrta limiti dellindagine ecografica/prelievo
ematico (test di screening) come precedentemestzitie

Firma della paziente l[peratore ecografico
Dott. Tommaso Rossi
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