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Sono state individuate alcune associazioni di
test che facilitano la valutazione del rischio.
Duo test: tra la 10° e la 14° settimana si esegue
il dosaggio della beta-HCG (subunità beta
della gonadotropina corionica umana) e del-
la PAPP-A (proteina A plasmatica associata
alla gravidanza): la variazione nelle concen-
trazioni di queste due sostanze incrociata con
l’età materna e l’epoca gestazionale permet-
te di calcolare il rischio individuale di anoma-
li cromosomiche.
Triplo test: tra la 15° e la 17° settimana si ese-
gue il dosaggio ematico materno della HCG
totale, dell’alfafetoproteina (vedi il riquadro
1 a pagina 12) e dell’estriolo non coniugato,
incrociato con l’età materna e l’epoca gesta-
zionale.
Quadruplo test: si associa il dosaggio dell’ini-
bina A al triplo-test.
Test combinato: si effettua tra la 10° e la 13°
settimana di gestazione la misura dello spes-
sore della regione posteriore del collo fetale,
compresa tra la cute e la colonna vertebrale
che deve essere meno di 3 mm (translucenza
nucale,NT,vedi il riquadro 4 a pagina 13) e la
si associa con i livelli di beta-HCG e PAPP-A,
età materna e quella gestazionale ecografica.

Test integrato: è l’insieme del test combinato
e di un secondo esame del siero materno ese-
guito alla 16° settimana.
Test integrato sierologico: è come il test inte-
grato senza la traslucenza nucale.
Secondo la valutazione delle tecnologie sani-
tarie del Servizio sanitario britannico Wald
2003) e lo studio multicentrico statunitense
FASTER (First And Second Trimester Eva-
luation of Risk) condotto dal National Insti-
tute of Child Health and Human Develop-
ment (Malone 2003), i test di screening mi-
gliori in termini di efficacia e sicurezza (de-
tection rate di almeno il 70 per cento circa e
meno del 5 per cento di falsi positivi, con un
cut-off a 1:250), sono risultati :
• il test integrato sopra a tutti e,se la NT non è

possibile, il test integrato sierologico;
• il quadruplo test, se la donna giunge al con-

trollo solo nel secondo trimestre;
• il test combinato, se la donna sceglie di sot-

toporsi al test solo nel primo trimestre.
Il duo test, il triplo test e la translucenza nuca-
le presa singolarmente non sono da racco-
mandare, poiché presentano sia una sensibi-
lità minore rispetto ad altri test, sia un mag-
gior numero di falsi positivi. n

n CLINICA

Secondo parere

Le tecniche di indagine prenatale 
di difetti genetici non sono esenti 
da errore:  compito del medico  
è spiegarlo alla futura madre
perché decida consapevolmente. 

La finestra sulla vita prima della nascita è sta-
ta aperta per la prima volta nei primi anni ot-
tanta con l’introduzione dell’ecografia in oste-
tricia. I primi apparecchi davano immagini
molto approssimative e sgranate: chi ha ini-
ziato la pratica in quegli anni è stato un pio-
niere nella scoperta e nell’interpretazione del-
le immagini ecografiche e del loro significato.

Poi la tecnica si è evoluta e al giorno d’oggi è
possibile valutare dettagli fini come i cristalli-
ni oculari, i capelli o addirittura l’uretra.
Quando se ne sente parlare nei congressi in-
ternazionali, sembrano semplici le moderne
tecniche di chirurgia in utero o il rilievo di
malformazioni già dal primo trimestre (case
report di diagnosi di labiopalatoschisi, spina
bifida o addirittura malformazioni cardiache
diagnosticate già nel corso delle prime setti-
mane),ma la realtà della pratica clinica di tut-
ti i giorni è diversa: gli studi su larga scala di-
cono che in media viene identificato il 50 per
cento delle malformazioni poi palesi alla na-
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Nemmeno gli ultrasuoni hanno gli ultrapoteri
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scita (vedi tabella 1). Circa il 2 per cento dei
bambini nasce con qualche anomalia conge-
nita, ma solo la metà di queste era stata dia-
gnosticata o sospettata prima della nascita.
Quindi,di fronte alle aspettative suscitate nei
futuri genitori dal progresso tecnologico,non
è corrisposta una corretta informazione sui li-
miti tecnici di una metodica, che altro non è
che provare a interpretare «ombre grigie su
uno schermo».
Esistono malformazioni evolutive (che, cioè,
compaiono tardivamente), come esiti di infe-
zioni contratte durante la gravidanza, emor-
ragie cerebrali (come quelle da trauma addo-
minale) e anche microcefalie e difetti dello
sviluppo delle circonvoluzioni cerebrali, che
non possono essere diagnosticate prima della
26°-27° settimana di gestazione. Inoltre, un
importante limite dell’ecografia consiste nel-
l’identificazione delle ostruzioni del tratto ga-
strointestinale: raramente è possibile vedere
quadri conclamati di ostruzione intestinale (in
cui l’intestino appare dilatato e la peristalsi è
particolarmente vivace) e l’atresia esofagea
dà segni solo indiretti (assenza della bolla ga-
strica e polidramnios,che però compare dopo
le 25°-26° settimana); per di più, l’interpreta-
zione di questi segni non è sempre univoca.
Analogamente, i difetti del palato posteriore
isolati (cioè in assenza di labioschisi) molto
raramente sono diagnosticati in epoca prena-
tale e la sindrome di Down viene sospettata
nel 50-60 per cento dei casi, poiché non tutti i
bambini con trisomia 21 sono portatori di
malformazioni rilevabili ecograficamente.

Non tutto si può chiedere all’esame
Ulteriori limiti della metodica ecografica pos-
sono essere dati dal tipo di apparecchio utiliz-
zato, dall’esperienza dell’operatore (in Italia
non esiste un percorso obbligatorio e certifi-
cato di training, come negli altri paesi euro-
pei) e dalla specificità della situazione:
• lo spessore dell’adipe materno ostacola la

propagazione degli ultrasuoni;
• la posizione fetale (se il feto si trova con il

dorso anteriore crea un cono d’ombra che
copre l’immagine del cuore);

• la quantità di liquido amniotico, che facilita
il passaggio degli ultrasuoni agendo come
mezzo di contrasto naturale (se è scarso  di-
venta maggiore  la difficoltà a visualizzare
l’anatomia);

• l’epoca gestazionale: il momento migliore
per valutare l’anatomia è tra la 19° e la 22°
settimana;nel terzo trimestre il feto assume
una posizione raccolta e risulta difficile ve-
dere anomalie degli arti

Le linee guida hanno lo scopo di garantire uno
standard minimo di qualità e le ultime, della
Società italiana di ecografia ostetrica (SIEOG
2006),vanno nella direzione dell’innalzamen-
to di tale standard, soprattutto per quanto ri-
guarda l’esame del cuore (vedi la tabella 2).
Infatti, secondo la precedente versione, era
sufficiente l’esame delle quattro camere car-
diache,per cui malformazioni come la tetralo-
gia di Fallot non potevano essere diagnostica-
te. Ma con la raccomandazione di esaminare
gli assi lunghi (emergenza di aorta e polmona-
re),si prevede che molti casi possano essere ri-
conosciuti prima della nascita.

Sospetti precisi, indagini avanzate
Se l’esame ecografico effettuato nelle struttu-
re di primo livello evidenzia una anomalia o
un sospetto di anomalia, il caso viene inviato
a un centro di secondo livello (vedi la tabella
3), in cui l’ecografia viene eseguita in base a
una indicazione specifica,con un apparecchio
«di fascia alta» e da un operatore che ha ese-
guito un training apposito (anche se, nemme-
no in questo caso, in Italia è previsto obbligo
di certificazione),generalmente all’interno di
un centro ospedaliero.Questo tipo di ecogra-
fia riesamina l’anatomia, sempre nell’ambito
dei limiti esposti sopra: esistono alcune strut-
ture che non vengono valutate nemmeno al
secondo livello,perché non rientra negli scopi
dell’ecografia la ricerca delle cosiddette ano-
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Summary 
A window on life before
birth was first opened in
the early Eighties with
the introduction of ultra-
sound scanning to the
field of obstetrics. The
first devices produced
very unclear, grainy im-
ages. Those who began
using them in those days
were pioneers in the dis-
covery and interpretation
of ultrasound images and
their meanings. The tech-
nique later evolved, and
nowadays we can evalu-
ate fine details such as
the crystalline lens, hair
or even the urethra. How-
ever, even today doctors
must taken into account
the possibility of error,
which must therefore be
explained to the mother
so that she can make an
informed decision. 

anomalia anomalie 
rilevate (%) 

• anencefalia 98-100 
• spina bifida 70-90 
• anomalie cardiache maggiori 36-77 
• agenesia renale bilaterale 75-100 
• ernia diaframmatica 66-80 
• gastroschisi 90 
• onfalocele 66-90 
• labiopalatoschisi 20 
• difetti degli arti 25-53 
• aneuploidie 60 

QUALCOSA SFUGGE TABELLA 1

(Modificata da RCOG 2000)
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malie minori:non è obbligatorio,per esempio,
il conteggio delle dita di mani e piedi e l’osser-
vazione delle orecchie.Infatti la voce che reci-
ta «estremità visualizzate» non vuol dire che
siano state contate le dita, ma che sono state
identificate le mani: il conteggio delle dita non
solo richiede una maggiore quantità di tempo,
ma non è neanche sempre possibile,perché al-
la 20° settimana le mani del feto sono spesso
chiuse a pugno.
Se l’ecografia di secondo livello ha identifi-
cato un sospetto di malformazione, la pazien-
te viene inviata al terzo livello,cioè in un cen-
tro ospedaliero con una particolare esperien-

za nella gestione delle anomalie congenite,
dove il caso viene gestito da un team multidi-
sciplinare. Infatti la donna viene seguita pas-
so per passo dall’esperto in medicina fetale,
che coordina il percorso, dal genetista, che
spiega le possibili associazioni con anomalie
cromosomiche o sindromi genetiche, e da
specialisti pediatri scelti a seconda del tipo di
malformazione (cardiologo, chirurgo, urolo-
go, neurologo e ortopedico), per discutere la
prognosi e le possibilità terapeutiche dopo la
nascita.

Quante ne servono e non di più
Per una gravidanza senza particolari fattori di
rischio il protocollo ministeriale garantisce tre
esami ecografici:
• primo trimestre, a 11-13 settimane, data la

gravidanza sulla base della lunghezza del fe-
to (crown rump length, CRL), conferma la
vitalità del feto, identifica le gravidanze ge-
mellari (la determinazione della corionicità,
cioè del numero di placente, ha un impatto
significativo sul tipo di rischio a cui va in-
contro la gravidanza);

• secondo trimestre,a 19-21 settimane,valuta
l’anatomia fetale (con i limiti detti),control-
la la quantità di liquido amniotico e la posi-
zione della placenta;

• terzo trimestre, a 30-34 settimane, valuta
l’accrescimento fetale, la quantità di liquido
amniotico e la posizione placentare

Molte gravide, però, specie se seguite dal gi-
necologo privato,eseguono più esami di quel-
li strettamente necessari. Se si indaga intervi-
stando le donne, va però ricordato che la ge-
stante può scambiare per un esame ecografi-
co completo la cosiddetta «office ecografia»
che rileva il battito, la presentazione fetale o la
quantità di liquido amniotico,a complemento
della la visita.
Anche se l’eccesso di indagini ecografiche in
gravidanza non si è dimostrato dannoso negli
ultimi 30 anni di pratica clinica, vige comun-
que il cosiddetto principio ALARA (as low as
reasonably achievable), che privilegia gli esa-
mi a minor emissione di energia per il tempo
minimo necessario a ottenere le immagini
diagnostiche. n
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ESTREMO CEFALICO 
• misura di diametro

biparietale (BPD) e
della circonferenza
cranica (CC)

• misura dell’ampiezza
del trigono ventrico-
lare, misura del dia-
metro  traverso del
cervelletto (DTC)

• visualizzazione delle
orbite 

COLONNA VERTEBRALE 
• scansione longitudi-

nale 

TORACE 
• visualizzazione dei

polmoni
• situs cardiaco
• scansione quattro

camere
• connessione ventri-

colo arteriosa sini-
stra e destra 

ADDOME 
• misura della circon-

ferenza addominale
• visualizzazione dello

stomaco e profilo
della parete addomi-
nale anteriore

• visualizzazione di re-
ni e vescica (l’assen-
za di un rene può non
essere accertabile
con sicurezza) 

ARTI 
• visualizzazione delle

ossa lunghe dei quat-
tro arti

• v i s u a l i z z a z i o n e
(esclusivamente in
termini di presenza o
assenza) delle estre-
mità senza identifica-
zione delle dita

• misura della lunghez-
za di un femore (FL) 

LIQUIDO AMNIOTICO 
• valutazione soggetti-

va 
PLACENTA 
• localizzazione 

STRUTTURE DA OSSERVARE NELL’ESAME DI SCREENING TABELLA 2

(Modificata da SIEOG 2006)

• sospetto di malformazione 
• riscontro di soft marker (focus

iperecogeno, pielectasia, intesti-
no iperecogeno, cisti dei plessi
corioidei, femore corto, plica nu-
cale ispessita, arteria ombelicale
unica)

• controllo dell’accrescimento fe-
tale, se c’è un sospetto di un difet-
to o di un eccesso di crescita 

• riduzione o eccesso di liquido am-
niotico (oligo e polidramnios)

• assunzione di farmaci teratogeni
in gravidanza 

• infezione in gravidanza (per
esempio citomegalovirus, parvo-
virus, toxoplasma)

• alcune patologie materne, per
esempio il diabete insulino-dipen-
dente, l’ipertensione, patologie
autoimmuni come il lupus erite-
matoso sistemico

• precedente nato con malforma-
zione 

QUANDO SALIRE DI LIVELLO ECOGRAFICO TABELLA 3




