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Nella pratica clinica:
esaminiamo insieme alcuni casi… 

SSD di Ecografia Ostetrica e Ginecologica 
e Diagnosi Prenatale 

Annasilvia Pertusio, 
Simona Bastonero, Ilaria Dusini, Eleonora Fornaciari

Andrea Sciarrone



- primigravida di 31 annni
- anamnesi familiare e personale negative per entrambi i partner 
- assenza di consanguineità
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Ø Invio SSD Ecografia 12 sett + 6 gg per riscontro allo screening di NT > 99° centile (7,8 mm)

Ø 13 settimane  - ecografia di riferimento secondo LG SIEOG 2021 

- conferma di NT ispessita 7,89 mm
- nessuna altra anomalia riscontrata



Ø 13 settimane  - CVS
Ø 13-15 settimane consegna QF-PCR e Array-CGH normali

Ø 16 settimane  - ecografia di riferimento  

- plica nucale 4 mm
- nessuna anomalia riscontrata



Ø 19 settimane + 5 gg - ecografia di riferimento + ecocardiografia fetale

Comparsa di modesta falda di  
idrotorace destro

estremo cefalico > 95°



Ø 19 sett + 5 gg: comparsa di idrotorace  →  aggiornamento della consulenza genetica

Ø Interruzione della gravidanza a 22 settimane + 3 gg di epoca gestazionale

Proposta di indagine genetica per le patologie della via di trasduzione RAS-MAPK (RASopatie)

SINDROME DI COSTELLO

Ø 22 settimane: consegna esiti





Famiglia delle RASopatie: 1/700 – 1/1250 nati vivi

Ø Neurofibromatosi tipo 1 (NF1)

Ø Sindrome di Noonan (NS)

Ø Sindrome di Costello (CS)

Ø Sindrome cardio-facio-cutanea (CFCS)

Ø Sindrome del nevo sebaceo lineare



SINDROME DI NOONAN: INCIDENZA E DIAGNOSI PRENATALE

ü autosomica dominante / sporadica

ü l’incidenza aumenta all’aumentare dello spessore della NT   (16% dei feti euploidi con 
igroma cistico)

ü NT aumentata : 11 %
§ > 3 - < 3,5 mm      0%
§ ≥ 3,5   mm             9%
§ > 6 mm 20%

ü Igroma cistico: 15%
ü Plica nucale ispessita: 21%
ü Anomalie linfatiche 11%
ü Idrope fetale 19%

ü 1 trimestre: 23%
ü Persistente: 77%

ü Versamento pleurico / ascite: 17%
ü Malformazioni cardiache: 23%

ü Cardiomiopatia ipertrofica + altre anomalie cardiache: 46%
ü Polidramnios: 17%
ü Anomalie renali: 15%
ü Femore corto: 5%
ü Macrosomia: 4%

ü più frequente malattia monogenica nei feti con NT ispessita e CMA normale (6-10%)

312 feti con CMA / 
cariotipo normale

Scott, 2021



QUALE GESTIONE DEL FETO CON NT AUMENTATA                                  

IN ASSENZA DI ANOMALIE ECOGRAFICHE?

2021





NT aumentata al 1 trimestre
1. I dati della letteratura sull’utilizzo della CMA nei feti con NT ispessita non sono univoci
2. L’incidenza di CNV nei feti con NT ispessita è più bassa rispetto ai feti con anomalie strutturali
3. In feti con NT ispessita e cariotipo normale, l’incidenza di CNV è del 5%
4. La coesistenza di NT ispessita e anomalie strutturali porta il rischio di CNV al 7%
5. L’attuale indicazione è di eseguire l’ArrayCGH in feti con NT ≥ 3,5 mm in presenza di cariotipo normale ovvero 

dopo l’esclusione delle principali trisomie mediante i test rapidi

RASopatie:

ü in presenza di NT aumentata e altri segni suggestivi di RASopatia, con cariotipo e CMA normali, è indicata l’analisi molecolare 
dei geni associati alle RASopatie, rischio di positività 17%

ü In presenza di NT aumentata isolata, in assenza di altri segni suggestivi, la ricerca delle RASopatie (dopo cariotipo e CMA) è 
attualmente controversa , rischio di positività 2%



Ø I rilievi ecografici più significativi per la diagnosi di RASopatie sono:
§ Cardiomiopatia ipertrofica con o senza altre anomalie cardiache
§ idrotorace
§ Idrope fetale
§ Igroma cistico in associazione con altre anomalie / igroma cistico persistente

Ø Il riscontro di NT ≥ 3.5 mm isolata non giustifica lo studio delle RASopatie 
(potere diagnostico molto basso)

Ø L’elevata incidenza di RASopatie nei feti con NT > 6 mm isolata e CMA normale 
potrebbe giustificare lo studio delle RASopatie anche in assenza di altri segni 
ecografici

Scott, 2021
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Myers, 2013

NT ispessita:
- 53 % delle Sindromi di Noonan
- 69% delle Sindromi di Costello
- 14 % delle CFC


