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MALATTIE CROMOSOMICHE: TEST DI SCREENING DEL PRIMO TRIMESTRE E NIPT
(TEST PRENATALE NON INVASIVO)
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Durante il primo trimestre di gravidanza & possibile eseguire un test di screening per individuare |l
rischio che il bambino possa nascere con alcune malattie cromosomiche (frisomia 21 o sindrome
di Down, frisomia 13 o sindrome di Patau, trisomia 18 o sindrome di Edwards).

Trattandosi di un test di screening il risultato oftenuto non € una diagnosi di malattia, ma
semplicemente una probabilitd, piu o meno elevata, che il bambino possa essere malato. A
seconda del risultato oftenuto & possibile eseguire esami piu invasivi e rischiosi (prelievo del liquido
amniotico e villocentesi) per arrivare ad una diagnosi (che tuttavia non pud garantire la nascita
di un bambino sano).

E importante comprendere bene le implicazioni dei risultati di questi test di screening, perché ci si
puo trovare davanti a deirisultati inaspettati per i futuri genitori che di fronte ad un alto rischio per
queste malattie cromosomiche dovranno decidere se eseguire o meno i test di diagnosi piu
invasivi infraprendendo un percorso gravoso dal punto di vista psicologico.

Il test di screening del primo tfrimestre si esegue intorno alla 12esima settimana di gravidanza (tra
11 seftimane e13 settfimane +6 giorni) e consiste in un'ecografia e in un prelievo di sangue alla
mamma.

L'ecografia permette di verificare il numero e la vitalitd del bambino e di datare la gravidanza
atftraverso la misurazione della sua lunghezza cranio-caudale. Viene inoltre valutata quella che si
chiama translucenza nucale.

Il risultato della misurazione della tfranslucenza nucale viene combinato con i risultati del prelievo
di sangue fafto alla mamma per quantificare il rischio della presenza di un’anomalia
cromosomica.

In presenza di un risultato di rischio aumentato, prima di procedere con I'esecuzione dei test piu
invasivi, & possibile eseguire il test prenatale non invasivo (NIPT) che consiste sempre in un prelievo
di sangue alla mamma. Questo test, che ha un costo maggiore rispetto al test del primo trimesire,
e piv affidabile ed ha una precisione maggiore. Il NIPT viene rimborsato dalla cassa malati solo in
presenza di un rischio aumentato per le malattie cromosomiche.

Nonostante I'elevata affidabilitd del NIPT, questo test non sostituisce I'amniocentesi o la
villocentesi che dovranno comunque essere eseguite in caso di un risultato sospetto.



