INFORMAZIONI  SULLO  SCREENING  DI  ANOMALIE  CROMOSOMICHE  

NEL  I° TRIMESTRE   DI  GRAVIDANZA

La parola “screening” è un termine di comune impiego in Medicina che letteralmente significa “scegliere attentamente”. Lo screening è uno strumento che si usa in una popolazione per individuare i soggetti a rischio per una determinata malattia.


In gravidanza si possono eseguire alcuni “test di screening” che permettono di stimare il rischio di avere un figlio con anomalie cromosomiche, come ad esempio la sindrome di Down (trisomia 21) o altre più rare.


Qualora il test risultasse positivo, la paziente ha la possibilità di effettuare ulteriori indagini (amniocentesi o villocentesi) per una diagnosi definitiva.
Se si esegue un test di screening per le anomalie cromosomiche bisogna tener presente che:

· test negativo: vuol dire che il rischio di malattia è basso, ma non nullo;

· test positivo: questo non vuol dire che il feto sia affetto da anomalia cromosomica, ma il rischio stimato è sufficientemente elevato da giustificare un esame invasivo (amniocentesi o villocentesi) per giungere ad una diagnosi di certezza.

Metodiche più utilizzate per lo screening delle malattie cromosomiche:

TRI-TEST
E’ un esame del sangue che si effettua a 15-17 settimane e che consente di individuare le donne a rischio di partorire un bambino affetto da trisomia 21 o 18, difetti del tubo neurale (spina bifida). Ha una sensibilità del 60% circa.

TRANSLUCENZA  NUCALE 
E’ un esame ecografico che consiste nella misurazione, tra la 11esima e la 13esima settimana, di uno spazio situato nella regione posteriore del collo fetale.

L’ aumento di spessore della Translucenza nucale può essere determinato da: anomalie cardiache o di altri organi, sindromi malformative, anomalie cromosomiche come la Sindrome di Down e altre più rare. Ha una sensibilità dell’ 80% circa.

BI-TEST
E’ un esame del sangue che si esegue tra la 11esima e la 14esima settimana e si basa sul dosaggio di due sostanze: Q-HCG e PAPP-A.

Test combinato (BI-TEST + Translucenza NUCALE)
L’ associazione del BI-Test con la misurazione ecografica della Translucenza nucale aumenta la sensibilità del test per la Sindrome di Down al 90% (è cioè in grado di individuare 90 feti su 100 affetti da sindrome di Down).
