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Caso clinico :
NIPT ad alto rischio per trisomia 13 

S.Bastonero, I. Dusini,
E. Fornaciari, A. Pertusio, 

A. Sciarrone

SSD di Ecografia Ostetrica e Ginecologica 
e Diagnosi Prenatale 

Nella pratica clinica:
esaminiamo insieme alcuni casi… 
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Caso  cinico :  NIPT ad alto rischio  per trisomia 13 

SCREENING
- Misurazione della Translucenza Nucale  a 11 settimane e 3 gg :  1.5 mm
- NIPT  (frazione fetale 7%): rischio elevato per  trisomia 13 (VPP 10%)

Richiesta di CVS : prenotata preliminarmente  per 
ECOGRAFIA DI RIFERIMENTO nel I trimestre 
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• Feto vivo e vitale
• Biometria fetale in accordo con età gestazionale 
• Anatomia fetale ( valutata per via TA e TV ) 

• Estremo cefalico : ossa craniche , linea mediana , plessi 
corioidei , 3 spazi anecogeni in fossa cranica posteriore 

• Collo : aspetto normale 
• Massiccio facciale : orbite , ossa nasali , triangolo 

retronasale 
• Torace : campi polmonari simmetrici , non masse , non 

soffusioni
• Cuore : ritmo normale , levocardia , 4 camere 

simmetriche e  scansione 3 vasi e trachea entrambe con 
color doppler 

• addome : stomaco localizzato in emiaddome sn , vescica 
• Parete addominale anteriore : normale inserzione del 

cordone ombelicale 
• Arti : 3 segmenti per arto ; mani e piedi presenti con 

orientamento nella norma 

Non evidenza di 
quadro malformativo

ECOGRAFIA DI RIFERIMENTO 13 SETT. + 3 GG

CASO CLINICO :  NIPT ad alto rischio  per trisomia 13 



DIRETTORE DEL CORSO
Elsa Viora - Torino

DIRETTORE DEL CORSO 
Elsa Viora - Torino

DIRETTORI IAN DONALD SCHOOL ITALIA
Giovanni Monni - Cagliari
Vincenzo D’Addario - Bari
Elsa Viora - Torino

DIRETTORI IAN DONALD 
INTERNATIONAL UNIVERSITY SCHOOL 
OF MEDICAL ULTRASOUND
Asim Kurjak (Croati a)
Frank A. Chervenak (USA)

ECM
Il Corso è stato accreditato nel Programma 
Nazionale ECM Age.Na.S per le seguenti  
fi gure professionali:
Medico Chirurgo (specialista in Ginecologia 
e Ostetricia, Geneti ca Medica, Medicina 
Generale e Radiodiagnosti ca) Ostetrica/o.
Sono stati  assegnati  n. 7,7 crediti  formati vi 
ECM.
Evento n: 404127
Obietti  vo formati vo: Documentazione 
clinica. Percorsi clinico-assistenziali 
diagnosti ci e riabilitati vi, profi li di 
assistenza - profi li di cura.

SEDE
Hotel NH Santo Stefano
Via Porta Palati na, 19 - 10122 Torino

ISCRIZIONI
Quote di iscrizione 
Medico Socio A.O.G.O.I. (in regola con 
quota associati va annuale): € 150,00 IVA 
inclusa
Medico Non Socio A.O.G.O.I.: € 200,00 
IVA inclusa
Ostetrica/o: € 90,00 IVA inclusa 
Modalità di iscrizione online sul sito 
www.symposiacongressi.com Sezione Eventi 

FACULTY 
Massimo Abbondanza  Torino
Maria Grazia  Alemanno  Torino 
Simona Bastonero Torino
Maria Grazia Baù Torino
Chiara  Benedett o  Torino 
Mario  Campogrande Torino 
Francesca Maria  Comoglio Torino 
Alessandra  Coscia  Torino
Frank  Chervenak  New York 
Vincenzo  D’Addario  Bari 
Saverio  Danese  Torino 
Corrado  De Sancti s  Torino 
Ilaria  Dusini  Torino 
Giuseppe  Errante Torino 
Pietro  Gaglioti   Torino 
Rosalba  Giacchello  Verduno 
Maria Rosa  Giolito  Torino
Enrico  Grosso  Torino 
Elena  Gullino Torino 
Roberto  Jura  Torino 
Asim  Kurjak  Zagreb 
Paolo Manzoni Torino
Luca Liban  Mariani Torino
Luca  Marozio  Torino 
Bianca  Masturzo  Biella 
Giulia  Masuelli  Torino 
Giovanni  Monni  Cagliari 
Giulia  Mortara  Torino 
Elisabett a  Muccinelli  Torino 
Manuela  Oberto  Torino
Barbara  Pasini  Torino 
Annasilvia  Pertusio  Torino 
Eleonora  Pilloni  Torino 
Alberto  Revelli  Torino 
Roberto  Scali  Torino 
Andrea  Sciarrone  Torino 
Simona  Sdei  Torino 
Silvia Sti llavato Torino
Tullia  Todros  Torino 
Elsa  Viora  Torino 
Andrea  Zonta  Torino

SEGRETERIA ORGANIZZATIVA 
e PROVIDER ECM

Symposia Organizzazione Congressi Srl
Provider accreditato Age.Na.S. N. 486
Piazza Campett o, 2/8 - 16123 Genova
Tel: +39 010 255146 
symposia@symposiacongressi.com 
www.symposiacongressi.com

10° Corso   A.O.G.O.I.
9° Turin IAN DONALD Course

TEST DI SCREENING
E DI DIAGNOSI PRENATALE

FRA PASSATO E FUTURO

PRENATAL SCREENING
AND DIAGNOSTIC TESTS BETWEEN

THE PAST AND THE FUTURE
Torino, 15-16 marzo 2024

Hotel NH S. Stefano 10°

COUNSELLING : 

• significato dell’esito  del NIPT ad alto rischio  per trisomia 13  e 
implicazioni riguardanti tale condizione clinica 

• significato del VPP del 10% (riportato sul referto del NIPT)

• possibilità che il NIPT sia risultato positivo per la presenza 
di un mosaicismo placentare  ( fino al 22% per la trisomia 13)

• esito  dell’esame ecografico ( non evidenza di un quadro malformativo) e 
dei suoi limiti

• necessità di conferma diagnostica dell’esito del NIPT con   
DPI    (CVS / amniocentesi)

• Metodica di DPI piu’ indicata: in questo caso l’amniocentesi

CASO CLINICO :  NIPT ad alto rischio  per trisomia 13 

NIPT ad ALTO RISCHIO

VPP

Mosaicismo placentare

Conferma diagnostica

Esame ecografico 
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AMNIOCENTESI :  15  settimane + 5 giorni
Consegna QF PCR a 16 settimane : normale assetto microsatellitare per le coppie cromosomiche 13, 18 e 21 .
Cariotipo fetale : 46,XX

ECOGRAFIA DI SCREENING DEL II TRIMESTRE
Biometria fetale  regolare
Anatomia fetale regolare

ECOGRAFIA per VALUTAZIONE DELLA CRESCITA FETALE a 31 settimane e 6 giorni
Biometria ed anatomia fetale  regolari per l’epoca gestazionale

ESPLETAMENTO DEL PARTO 
TC a 38 settimane e 4 giorni 
(mancata risposta ad induzione del parto in paziente con
ipertensione borderline ed oligoamnios )

NEONATO : 
• Sesso femminile 
• Peso 2260 g  APGAR 9/9

CASO CLINICO :  NIPT ad alto rischio  per trisomia 13 
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CONSIDERAZIONI :  
NIPT ad alto rischio:
Qual è la probabilità che il feto sia affetto ? VPP

Specificità   FPR Prevalenza
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Trisomia 21, 13 e 18  sono
età materna dipendenti
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Cause di esiti discordanti NIPT

cfDNA MATERNO ( neoplasia materna, 
trasfusioni/trapianti materni,anomalie 
cromosomiche materne)

MOSAICISMI FETO –PLACENTARI

VANISHING TWIN ( gemello riassorbito)

NIPT FALSO POSITIVO NIPT FALSO NEGATIVO
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Incidenza generale di  mosaicismo
su CVS : 2%

Basso rischio 
di mosaicismo 

Test diagnostico di conferma : 

CVS

CASO CLINICO :  NIPT alto rischio  per trisomia 13 
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Alto rischio 
di mosaicismo

L’ecografia è dirimente !
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Anomalie ecografiche
SNC  :
• Oloprosencefalia 
• ACC
• Malformazioni cerebellari 
• Microcefalia 
• DTN
FACCIA 
• Micrognazia
• Labioschisi bilaterale e palatoschisi 
• Micro o anoftalmia, ipotelorismo
• Ipoplasia della parte mediana del viso e proboscide
CUORE 
• DIV 
ADDOME :
• Reni ingrossati ecogeni
• Displasia renale cistica  
• Onfalocele 
• Arteria ombelicale singola 
• Intestino iperecogeno. 
ARTI :
• Polidattilia postassiale 
• Aplasia radiale
• Deformità in flessione delle dita
IUGR

Patologia associata a grave disabilità 
intellettiva e  malformazioni multiple 

Elevato tasso di mortalità perinatale 

Prevalenza che aumenta  con l'avanzare 
dell'età materna 

Incidenza 1 su 12.500 alla nascita.

La genetica della sindrome di Patau è 
• la trisomia libera del cromosoma 13 

(90%)
• la traslocazione o mosaicismo (10%) 

CASO CLINICO :  NIPT ad alto rischio  per trisomia 13 

TRISOMIA 13 



Ecografia di riferimento in caso di NIPT alto rischio  per tr. 13 
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Caso  cinico :  NIPT alto rischio  per trisomia 13 
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TAKE HOME MESSAGES

Ø La conferma di NIPT con un risultato ad alto rischio per le tre trisomie
principali prevede l’esecuzione di un esame diagnostico appropriato (CVS
/ amniocentesi).

Ø Il CVS consente di ottenere un risultato più precocemente rispetto
all’amniocentesi ma, nella scelta, deve essere tenuta in considerazione la
probabilità di mosaicismo placentare. Tale probabilità è correlata
prevalentemente al tipo di aneuploidia per la quale il NIPT ha evidenziato un
risultato ad alto rischio.

Ø In caso di NIPT con esito di alto rischio per la tris. 21, 13 e 18 è necessario
offrire alla donna un colloquio post-test che deve fornire informazioni sul
significato e i limiti di questo tipo di screening, sulle possibili cause di
discordanza e sulle possibilità di conferma diagnostica.
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GRAZIE per l’attenzione
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CASO CLINICO :  NIPT alto rischio  per trisomia  13 

Cause di esiti discordanti NIPT
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CASO CLINICO :  NIPT alto rischio per Trisomia 13 

CONSIDERAZIONI :  

Trisomia 21, 13 e 18  sono
età materna dipendenti

NIPT ad alto rischio:
Qual è la probabilità che il feto sia affetto ?

VPP 

Specificità   FPR Prevalenza


