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Nella pratica clinica:
esaminiamo insieme alcuni casi… 

SSD di Ecografia Ostetrica e Ginecologica 
e Diagnosi Prenatale 

ILARIA DUSINI

S. BASTONERO, E. FORNACIARI, A. PERTUSIO
A. SCIARRONE



GRAVIDANZA ATTUALE

UM 26/10/2023, EPP 01/08/2024
FIVET con ET di blastocisti in V giornata
Test genetico preimpianto per aneuploidie (PGT-A): negativo

CASO CLINICO ⧬ 37 anni

Dettagli anamnestici di rilievo: 

• partner non consanguineo
• anamnesi familiare non significativa
• buona salute
• fumo 3 sigarette/die, stop al test di gravidanza positivo
• PARA 1051
• 4 aborti spontanei nel I trimestre con necessità di RCU
• 1 gravidanza da FIVET nel 2021, con figlia vivente in buona salute
• 1 aborto spontaneo con RCU da gravidanza FIVET con PGT-A
• 1 successivo tentativo di FIVET fallito
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Cronologia degli accertamenti effettuati:

• NIPT (aneuploidie cromosomiche + pannello 
microdelezioni + ricerca trisomie cr. 9 e 16) a
10 sett. + 0 gg di EG: negativo con FF 8%

• ecografia ostetrica a 10 sett. + 6 gg di EG: BPD 16 mm, 
CRL 38 mm, NT 3 mm

• ecografia ostetrica a 11 sett. + 6 gg di EG: BPD 20 mm, 
CRL 54 mm, NT 2 mm

• ecografia ostetrica a 12 sett. + 5 gg di EG: BPD 23 mm, 
CRL 62 mm, NT 1,7 mm

invio al centro di riferimento per 
consulenza genetica
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CONSULENZA GENETICA a 16 sett. + 4 gg di EG:

• proposta diagnosi prenatale invasiva (amniocentesi) per analisi del cariotipo ed arrayCGH
• consigliata valutazione ecografica di riferimento a 16-18 settimane di EG
• consigliata ecocardiografia fetale 

“La consultanda appare più orientata a valutare la possibilità 
di una diagnosi invasiva dopo un controllo ecografico.” 

→ ecografia ostetrica a 16 sett. + 6 gg di EG: anatomia e biometria nella norma

→ ecografia di screening del II trimestre: anatomia e biometria nella norma per EG

→ ecocardiografia fetale a 20 sett. + 1 gg di EG: nella norma



Quali criticità nella 
gestione del caso?



NIPT senza 
NT a 10 sett.



misurazione 
NT con CRL 

< 45 mm



La translucenza nucale va misurata 
con CRL tra 45 e 84 mm!





Michos G et al, “Is nuchal translucency measurement feasible in early pregnancy?”, Hippokratia 2021

NT IN EPOCA GESTAZIONALE PRECOCE
Studio prospettico su 210 embrioni con CRL 10-27
mm con duplice obiettivo di valutare la fattibilità
della misura della NT in EG precoci e di costruire
tabelle di riferimento con percentili di valori di NT
→misura NT possibile nel 91,4% dei casi
(fallimento soprattutto in caso di EG < 8 w)

LIMITI:
- bassa numerosità campionaria
- nessuna trisomia individuata
- nessun dato sulla variazione del valore di NT
…ma soprattutto impossibilità a studiare
adeguatamente l’anatomia fetale!
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Studio prospettico su 147 feti con riscontro di NT >95° centile, sottoposti a
una ulteriore misurazione a distanza di 2 settimane dalla prima e a CVS per
lo studio del cariotipo fetale.

La scomparsa di una NT aumentata prima della 14ma settimana di
gestazione non è un fenomeno raro (6% del totale) e sembra essere un
segno prognostico favorevole rispetto al cariotipo fetale.

L'accumulo di liquido nucale è stato osservato in una varietà di difetti fetali,
suggerendo diversi meccanismi patogenetici.
Supponendo che nei difetti genetici, cromosomici o strutturali un eccessivo
accumulo di liquido nucale sia il risultato di uno sviluppo fetale anomalo, ci
si aspetterebbe una persistenza durante tutto il periodo tra 11 e 14
settimane in cui tutti i feti hanno un po' di liquido nucale, ma la
normalizzazione dell’eccessivo accumulo di liquidi prima della 14ma

settimana di gestazione suggerisce un diverso meccanismo di fondo per cui
non sorprende che i feti in cui la normalizzazione è documentata alla
seconda misurazione abbiano una minore incidenza di anomalie
cromosomiche.
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