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AbStrAct 

all the 9594 cases of pregnant patients were examined by several verifications, with the aim to individuate inceasing risk to have an em-
bryo affected by chromosomal abnormalities. The comparison with really found kariotype, demonstrated that only the over 35 years old 
mother age, the revealing of nuchal translucency (NT) over the 4 mm, and a positive anamnesis for pre-existing chromosomal pathology, 
justify to have recourse to an invasive prenatal diagnosis. all usual biochemical tests, instead, have not proved yet to possess an enough 
efficient predictive capability.
Key words: prenatal diagnostics; nuchal translucency; biochemical tests

rIASSUNtO 

Sono stati esaminate 9594 gravide sottoposte a diversi accertamenti allo scopo di individuare un aumento di rischio di avere un feto affetto 
da anomalie cromosomiche. il confronto col cariotipo realmente riscontrato dimostra che soltanto l’età materna superiore a 35 anni, il 
riscontro di una plica nucale superiore a 4 mm e di un’anamnesi positiva per patologia cromosomica preesistente giustificano il ricorso 
alla diagnosi prenatale invasiva. i diversi test biochimici normalmente in uso, invece, non hanno dimostrato di possedere una capacità 
predittiva altrettanto valida.
Parole chiave: diagnostica prenatale; traslucenza nucale; test biochimici

INTRODUZIONE

L’estensione della diagnosi genetica prenatale a tutta la 
popolazione delle gestanti comporta, oltre al ricorso a 
metodiche invasive, dei problemi gestionali non trascu-
rabili quali impegno di strutture e personale altamente 
specializzato.
Non potendo effettuare, perciò, indagini invasive su tutta 
la popolazione ostetrica, sono stati proposti dei test diretti 
ad individuare i casi maggiormente “a rischio” per le prin-
cipali cromosomopatie ( trisomia 21 e 18 ), effettuando 
il prelievo di villi coriali o l’amniocentesi solo alle gravide 
con significativo aumento del rischio stesso: questo an-
che in considerazione del fatto che nelle gravide prive di 
fattori di rischio ( specie se di età inferiore ai 35 anni ) la 

probabilità di riscontrare una cromosomopatia sia infe-
riore alla possibilità di un aborto come conseguenza del 
prelievo stesso.
Le conclusioni di questo lavoro indicano abbastanza chia-
ramente, pur nei limiti di una casistica a nostro avviso 
non ancora sufficientemente ampia, come solo l’età ma-
terna rappresenti una indicazione certa.
a parte l’età materna superiore a 35 anni, gli accertamenti 
non invasivi attualmente in uso sono: il tri-test, il rilievo 
ecografico della traslucenza nucale (NT), eventualmente 
associato al bi-test, su sangue materno (dosaggio della free 
β-hCG e della PaPP-a). [1, 2, 4, 6, 7, 8].
anche il riscontro di alterazioni della morfologia fetale 
o un’anamnesi positiva per pregresse anomalie geneti-
che familiari può far sospettare l’esistenza di una cro-
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mosomopatia.
va precisato che questo lavoro si limita 
alle cromosomopatie e non prende in 
considerazione gli aspetti relativi alla 
patologia mendeliana.

PAZIENTI E METODI

Sono state prese in considerazione 
9594 diagnosi prenatali effettuate me-
diante prelievo di villi coriali (CvS) o 
amniocentesi; un primo gruppo pro-
viene da 1091 donne sottoposte ad 
amniocentesi presso la Clinica ostetri-
ca dell’Università di Parma negli anni, 
2006, 2007 e 2008.  Tutti questi casi 
avevano un indicazione di “rischio“ 
all’esecuzione dell’esame genetico sul 
feto (Tab. 1).
Come gruppo di confronto  abbiamo 
valutato i risultati ottenuti dai rima-
nenti 7694 casi (Lab. Mendel: Servizi 
in genetica umana, Reggio emilia e 
Lab. Hi TeCH: Parma (Tab. 4, 5).
Questo secondo gruppo è formato da 
donne sottopostesi al prelievo o volon-
tariamente o su indicazione della tra-
slucenza nucale, indipendentemente 
dal suo valore assoluto. Di queste 2884 
avevano integrato l’ NT con βHCG e 
PaPP a.

RISULTATI

i risultati  relativi alla popolazione “a 
rischio“ del i gruppo ( Tab. 1, 2 ).
Sono stati diagnosticati 34 casi con 
patologia cromosomica il che si tra-
duce in una frequenza di 31,16 ogni 
1000 casi; questo dato può essere as-
similato a quello ormai assodato dal-
la letteratura riguardo il numero di 
alterazioni dell’assetto cromosomico 
fetale in una popolazione a rischio.
Bisogna tenere presente che l’appa-
rire di una alterazione cromosomica 
è un fenomeno sporadico e non pre-
vedibile che dipende dal tipo della 
stessa: ad esempio la trisomia 21 ha 

Tabella 1. indicazioni all’amniocentesi e numero di 
cromosomopatie presenti in ogni gruppo.

iNDiCazioNi  numero casi 
“a rischio” %

 cromoso-
mopatie

 %

età 945 86,6 29 3,07

Tri-test 82 7,5 1 1,22

NT 14 1,3 0 0

alterazioni 
ecografiche

35 3,2 3 8,6

anamnesi 15 1,4 1 6,67

ToTaLe 1091 100 34 3,12

Tabella 2. alterazioni cromosomiche riscontrate in relazione alle 
indicazioni all’amniocentesi.

aNoMaLie

iNDiCazioNi

 

età

 

tri-test NT
alterazioni

ecograf.
anamnesi

ToTaLe CaSi 945 82 * 14 35 15

Trisomia 21 7   1  

Trisomia 18 5     

Trisomia 13 1     

Sindrome di Klinefelter 4 1    

Sindrome di Prader-Willy 1     

Sindrome di Turner 3   1  

Traslocazione bilanciata 3     

Traslocazione sbilanciata 1     

inversione pericentrica 3    1

XXX 1     

Cri du Chat    1  

ToTaLe 29 1  3 1

*non sono compresi 31 casi con tri test negativo dato che preferirono rinunciare  
ad ulteriori procedure.
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frequenza di circa 2,6 casi ogni 1000 nella fascia di 
età materna compresa fra i 35 e i 39 anni; la trisomia 
18 ha una frequenza media crescente da 1 / 6000 a 
1 / 1000, sempre in ragione della età della madre; 
mentre i tre casi su 1091 nella casistica presentata 
presupporrebbero un caso ogni 364 gravidanze. [3, 
5,11].
Dobbiamo invece constatare come vi siano delle dif-
ferenze  notevoli a seconda del parametro utilizzato 
per discriminare i casi da sottoporre all’amniocenesi 
stessa; per questo abbiamo deciso di discutere sin-
golarmente ognuno di questi per meglio delinearne 
l’impatto ed il significato clinico.

Età.    Le pazienti sottoposte ad amniocentesi, in 
base all’assunto ormai consolidato dalla letteratu-
ra, che il rischio di anomalia cromosomica aumenti 
considerevolmente con l’aumentare  dell’età della 
gravida e specialmente dopo i 35 anni, sono state 
945, pari al 86,6% del totale: questo conferma che 
il solo dato anamnestico dell’età materna costituisce 
nella maggior parte dei casi il parametro di riferi-
mento per indirizzare all’amniocentesi.
Se poi consideriamo i 29 casi con riscontri patologi-
ci presenti in questo gruppo su un totale di 34, essi 
rappresentano da soli l’85,3% del totale; i restan-
ti 5 risultano incidere soltanto per meno del 15%  
(tabella 1, 2).
Poiché l’età materna è ritenuta un requisito sufficien-
te per ricorrere al prelievo di liquido amniotico,quasi 
sempre non vengono eseguiti ulteriori esa-
mi di predizione del rischio e questo ci ha 
impedito di effettuare dei controlli compa-
rativi accurati con gli altri metodi di stima 
del rischio stesso.

Tri Test.    Normalmente il tri-test vie-
ne consigliato alle gravide non a rischio; 
nei tre anni considerati sono stati esegui-
ti complessivamente 1928 controlli di cui 
113 sono risultati positivi;di questi 112 
mostravano un cariotipo normale  mentre 
in 1 solo caso (0,88%) è stata rilevata una 
cromosomopatia: sindrome di Klinefelter.
il  riscontro di questa patologia deve esse-
re  considerato come un reperto apparso in 
modo casuale in questo gruppo di donne sia 
a causa della frequenza intrinseca di questa 
sindrome (1/500 - 1000) sia per il fatto che 

il tri-test stesso non è testato nei confronti di que-
sta sindrome; inoltre sottolineiamo che nessuno dei 
casi di trisomia 21 e di trisomia 18 riscontrati, per i 
quali il tri-test dovrebbe essere indicativo, compare 
in questo gruppo. [9, 12, 13, 14].
il dato sicuramente più rilevante consiste nella non 
trascurabile percentuale di falsi positivi, 113 casi; 
questo rilievo pone seri dubbi sul significato di que-
sta metodica diagnostica.
Non abbiamo trovato falsi negativi; dobbiamo comun-
que rilevare che una eventuale presenza di falsi negativi 
ridurrebbe ulteriormente la affidabilità del test. 
Tutte le donne con  tri-test normali hanno partorito 
feti normali a parte la citata  sindrome. di Klinefelter.
Dai dati della presente casistica appare che il tri-test 
risenta notevolmente e negativamente della notevole 
variazione individuale dei livelli di alfa-fetoproteina, 
estriolo e gonadotropina corionica; oltretutto questi 
valori assumono significato diverso essendo compa-
rati con l’ età materna della quale abbiamo già se-
gnalato il valore prognostico pressoché assoluto.
analogamente, un altro fattore obiettivamente discu-
tibile consiste nel metodo di valutazione della epoca 
gestazionale che fa riferimento esclusivamente al va-
lore del 50° percentile del diametro biparietale fetale 
negando con ciò la naturale variabilità individuale dei 
singoli feti specialmente là dove si pretenda, sempre 
per necessità di calcolo statistico, di commisurare la 
misura del diametro biparietale addirittura al singolo 
giorno di gravidanza (tabella 3).  [3, 10].

Tabella 3. Conversione del DBP in millimetri, per il calcolo 
dell’epoca gestazionale adottata per calcolare statisticamente 
l’indice di rischio espresso dal tri-test.

DBP Settimana DBP Settimana DBP Settimana

21 12+1 28 14+0 35 15+6

22 12+3 29 14+1 36 16+1

23 12+4 30 14+4 37 16+3

24 12+6 31 14+6 38 16+5

25 13+1 32 15+1 39 17+0

26 13+3 33 15+2 40 17+2

27 13+5 34 15+4 41 17+4

e. Rotundo et alIndicazioni alla diagnosi genetica prenatale... - pp. 101/113
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a questo proposito basta verificare come un valore 
del diametro biparietale di 3,0 cm, se confrontato 
con una qualunque curva di crescita, individui un 
range temporale di circa 20 giorni; questo contrasta, 
a nostro avviso in modo inconciliabile, con le limi-
tazioni imposte dalla tabella 3. 
Non solo, ma a ribadire come l’età della donna in-
terferisca in maniera determinante col risultato fi-
nale facciamo osservare che, a parità di valori dei 
dosaggi dei tre indicatori biochimici e della misura 
del DBP fetale, il risultato stesso, inteso come indice 
di rischio da confrontare col valore del cut off di ri-
ferimento, sarà diverso in una donna di ventiquattro 
anni rispetto ad una di trentaquattro. a questo si 
aggiungano le variabili età, razza, abitudine al fumo, 
peso materno e diabete.

Traslucenza Nucale ( NT ).    i casi considerati 
sono 7694, di cui 4810 sono stati sottoposti a mi-
surazione della sola NT mentre i restanti 2884 a 
misurazione della NT integrata dalla free β-HCG e 

Tabella 4.    NT /  No SCReeNiNG TeST. Dati separate per misure NT.
 

NT mm casi
tutte (all) 
trisomie

all tris.>età 35 tris.21 tris./casi tris.>35/all tris.

0-1,9 3749   9 7 5 0,002 0,8

2-3,9 992 29 25 21 0,03 0,9

4-5,9 53 15 11 11 0,28 0,7

6-9,9 16 8 6 4 0,5 0,7

Tabella 5.   NT, free β-hCG, PaPP-a, 10-12 weeks gestation.
CoMBiNeD TeST.
Casi risultati a rischio per trisomie (tris.). Dati separati per misure NT.

NT mm casi tutte  (all) 
trisomie

all tris.>età 35 tris.21 tris./casi tris.>35/all tris.

0-1,9 2248 6 5 3 0,002 0,8

2-3,9 595 17 14 9 0,03 0,8

4-5,9 31 10 7 5 0,32 0,7

6-9,9 10 6 4 2 0,6 0,7

PaPP-a. (tabelle 4, 5) [16, 18].
Risulta chiaramente che un aumento del rischio scatu-
risce solo da valori di NT superiori a 4 mm. Sembrano 
privi di valore predittivo i test biochimici in quanto 
la loro esecuzione non produce variazioni apprezzabili 
nel confronto fra questi due gruppi. Quanto sopra può 
essere dedotto indirettamente anche dall’esame dei 14 
casi presenti nella tabella 1 in quanto tutti falsamente 
positivi.   ancora, a ribadire il significato dell’ età, delle 
100 trisomie presenti in questa casistica ben 79 ( 79 % 
) sono presenti in gravide di età superiore a 35 anni.
Dal punto di vista strettamente ecografico, ci sembra 
comunque fonte di incertezza il riferirsi alla lunghezza 
cranio-caudale del feto (CRL) dato che questa misu-
ra, specialmente fra la undicesima e la quattordicesima 
settimana, non è praticabile se non con difficoltà: anzi 
quasi sempre il feto è più o meno ripiegato su sé stes-
so per cui questa misura sottostima le sue dimensioni 
reali (Fig. 1). [17]. Le stesse immagini fornite da mol-
ti autori, come esempio di misurazione corretta del-
la NT, mostrano una seppur lieve flessione della testa 

fetale rispetto al tronco toraco-
addominale il che conferma 
il sospetto di sottostima della 
reale lunghezza cranio-caudale 
e, di conseguenza, dell’epoca 
gestazionale.
Un elemento che, sempre a 
nostro parere, gioca invece a 
favore di questa metodica con-
siste nel fatto che la misura-
zione della traslucenza nucale 
prescinde dal valore del CRL, 
inteso come indice assoluto di 
epoca gestazionale; in altre pa-
role non sembrano esservi i li-
miti metodologici già illustrati 
in precedenza nella discussione 
riguardante la biometria del 
DBP applicata al tri-test.
 
Ecografia.    Su un totale di 
21 donne in cui erano state ri-
scontrate delle alterazioni mor-
fologiche fetali sono stati tro-
vati tre casi affetti da patologia 
cromosomica: in uno si tratta 
di una trisomia 21, vi sono poi 
una sindrome di Turner (Xo) 
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ed una delezione di parte del braccio corto del cromo-
soma 5 detta “sindrome cri du chat”.
analogamente  a quanto  rilevato  più sopra, il numero 
di casi di questo gruppo non è alto ma la percentuale di 
patologia  riscontrata è elevata (8,6%): questo testimo-
nia la frequente e ben nota correlazione fra alterazione 
cromosomica e malformazioni secondarie da essa in-
dotte ed induce all’esecuzione di accertamenti genetici 
ogni qual  volta queste  ultime vengano  riscontrate  
anche perché è difficile, se non al momento impossi-
bile, rapportare un singolo riscontro ecografico ad una 
precisa cromosomopatia.
Naturalmente bisogna ricordare che la maggior parte 
delle malformazioni fetali, rilevate con l’ecografia od 
alla nascita, non si accompagna, almeno fino a prova 
contraria, ad una cromosomopatia e di questo è bene 
informare le donne al momento del colloquio prece-
dente la amniocentesi per non indurre in loro delle 
aspettative eccessive e diverse dalla realtà attuale.
Anamnesi.    Sette pazienti furono accolte all’amnio-
centesi in conseguenza di precedenti parti in cui il neo-
nato era risultato affetto da patologia cromosomica. 
in nessun caso furono rilevate anomalie e questo, sep-
pur nei limiti imposti dal campione assai ridotto, con-
ferma come normalmente le alterazioni cromosomiche 
compaiano “ex novo” e non abbiano riferimenti con le 
precedenti gravidanze.
Questo dato è confermato dal fatto che tutte le anoma-
lie riscontrate lo sono state in donne giunte all’amnio-
centesi con indicazioni diverse dall’anamnesi.
 
CONCLUSIONI

Dai dati più sopra illustrati risulta evidente che l’età 
materna rappresenta il più importante indicatore per 
indirizzare una gravida alla diagnosi prenatale indipen-
dentemente dall’ eventuale rapporto coi test biochimi-
ci.
Comunque, il dato anamnestico dell’età non dovrebbe 
essere così discriminante come viene considerato nei 
protocolli attualmente in uso data la non trascurabile 
presenza di cromosomopatie anche nei gruppi definiti 
“non a rischio“.
Diversamente, il riscontro di una malformazione fe-
tale, qualunque essa sia, è un motivo valido per prati-
care un accertamento genetico essendo conosciuto il 
frequente rapporto fra danno genetico e conseguente 
danno morfologico secondario.
Un motivo invece per riconsiderare il ruolo degli indi-

catori  biochimici sta nel fatto che essi hanno di per sé 
un significato relativo: infatti per giungere a stabilire un 
valore di rischio devono essere confrontati comunque 
con l’età materna la quale, essendo di per sé un indice 
molto rilevante, influisce in modo evidente nel deter-
minare il risultato finale di questi esami predittivi.
Sarebbe interessante rivalutare questi ultimi escluden-
do la componente “età materna” in modo da dar loro 
un intrinseco significato prognostico.
Così pure il confronto con le dimensioni fetali che, 
come già considerato in precedenza, individuano 
un’epoca gestazionale standardizzata al 50° percentile 
e perciò non necessariamente corrispondente a quella 
reale.

esaminiamo ora quanto evidenziato dalla Tab. 6: 
confronto fra casi a rischio e casi sicuramente non a 
rischio.   Le diverse percentuali che emergono dimo-
strano inequivocabilmente come in età  inferiore a 35 
anni il rischio sia inferiore: 2,5 % contro il 3,1 % che 
si ritrova  nei  gruppi considerati  a rischio.
Questi dati possono anche essere interpretati in senso 
opposto dato che la differenza soltanto dello 0,6% fra i 
due gruppi è tutto sommato troppo piccola da giustifi-
care, a nostro avviso, i termini di rischio normalmente 
consigliati. 
Pertanto questi limiti dovrebbero essere riconsiderati e, 
se possibile, uniformati anche al fine di poter compara-
re correttamente i risultati dei vari autori.
e’ da tenere presente, infatti, che notoriamente a se-
conda del cut off adottato cambiano le percentuali re-
lative ai falsi negativi e ai falsi positivi.
ancora, su  un  totale di 54 anomalie riscontrate soltan-
to 17 sono rappresentate da trisomie 21 e 18 (31,5%): 
questo significa che ricercando solo questi errori ge-
netici sfugge alla diagnosi il 68,5% delle anomalie ef-
fettivamente presenti nella popolazione delle donne 
gravide.
anche volendo includere i due casi di trisomia 13, 
sindrome di Patau, che secondo alcuni può essere in-
dividuata dai test combinati ecografici/biochimici, re-
sterebbe esclusa una quota di cromosomopatie molto 
elevata corrispondente a circa i due terzi del totale.
Risulta evidente come tutti i tentativi di individuare i 
gruppi di rischio mediante i test considerati in questo 
lavoro escludano in partenza la possibilità di indivi-
duare delle cromosomopatie diverse dalle trisomie 21 
e 18.
a conferma di questi limiti diagnostici, poniamo per 
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ipotesi che anche tutte le gravide non a rischio si siano 
sottoposte al tri-test, che questo sia risultato sempre 
positivo e che la successiva amniocentesi abbia confer-
mato i quattro casi di trisomia 21 presenti in questo 
gruppo; se ciò fosse vero, avremmo 12 casi diagnostica-
ti nel gruppo a rischio (22,22 %) e 42 casi sfuggiti alla 
diagnosi (77,77 %).
Un altro fattore che deve essere considerato è che non 
esistono al momento esami predittivi riguardo il ri-
schio di queste anomalie genetiche non trisomie 21 e 
18 tanto che, ad esempio, le linee guida SieoG ( So-
cietà italiana ecografia in ostetricia e ginecologica ) del 
2006 non forniscono indicazioni in merito. [15].
Un cenno a parte meritano i tre casi di mosaicismo 
diagnosticati col prelievo di villi coriali la cui presenza 

non venne confermata a livello 
fetale dalla successiva amniocen-
tesi di controllo.
in un caso venne riscontrato un 
mosaicismo del cromosoma 22, 
in un altro del cromosoma 3, 
nell’ultimo del cromosoma 21. Si 
tratta di mosaicismi limitati alla 
placenta, eventi ben conosciuti 
da tempo e che secondo alcuni 
autori rendono poco “affidabile” 
la biopsia coriale; personalmente 
non accettiamo queste conclusio-
ni per il fatto che queste altera-
zioni del corredo cromosomico 
della placenta, fra l’altro non ri-
levabili con l’amniocentesi, ne li-
mitano la funzionalità complessi-
va, in diretta proporzione sia con 
il tipo di anomalia cromosomica 
sia con la percentuale di cellule 
alterate presenti in ogni singolo 
caso, come testimonia la aumen-
tata frequenza di parti prematuri 
e di ridotta crescita fetale che si 
verifica quasi costantemente in 
queste situazioni. [2]. 
Un breve commento deve essere 
fatto, per completezza, nei con-
fronti degli otto casi che rivelaro-
no delle traslocazioni bilanciate 
o delle inversioni pericentriche; 
successivi controlli sui genitori 
dimostrarono la presenza della 

stessa anomalia strutturale in tre dei genitori maschi 
(37,5%) nessuno dei quali era però affetto da patolo-
gie riconducibili a cause genetiche (fenotipo normale); 
se queste alterazioni strutturali genitoriali fossero state 
note, questi tre casi sarebbero “passati” nel gruppo a 
rischio. Nei restanti cinque casi si tratta evidentemente 
di alterazioni cromosomiche “ex novo”.
in conclusione, riteniamo indispensabile indicare con 
molta chiarezza i succitati limiti nel colloquio in cui 
vengono proposti i test biochimici nel quale bisogna 
anche spiegare che gli stessi, almeno nella nostra espe-
rienza, non sono ancora delineati in modo definitivo: 
tutto questo al duplice scopo di fornire con cautela 
un’informazione completa e di non indurre eccessive 
aspettative qualora gli stessi test risultino negativi.

Tabella 6. alterazioni cromosomiche riscontrate nelle due popolazioni*: 
* Sono esclusi dal conteggio percentuale i tre casi di mosaicismo   placentare.  
** E’ rilevante che le inversioni pericentriche e le traslocazioni bilanciate, 
    pur non comportando alterazioni nei portatori, possono indurre  
   cromosomopatie nella generazione successiva.

 aNoMaLie

Donne “a 
rischio”

  n=1091

Donne “non a 
rischio”

    n=809

Frequenza media su 
tutta la popolazione

Trisomia 21 8 4 1/700 – 1200

Trisomia 18        5  1/1000-6000

Trisomia 13        1 1 1/10000

Sindrome di Klinfelter        5      1 1/500-1000

Sindrome di Prader-Willy        1  
1/15000-20000

 

Xo        4       2 1/2000-3000

XXX        1       2 1/1200

Cri du chat        1  1/50000

inversione   pericentriche**        4       4 1/500

Traslocazione bilanciata**        3            2 1/500

Traslocazione sbilanciata        1       1 5/1000-2000

Mosaici placentari        3      ?

ToTaLe
34

 (3,1 %)
 20

   (2,5 %)
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Quanto sopra assume particolare rilevanza se si tiene 
presente che tutte le donne che afferiscono a ciascuno 
di questi esami non hanno indicazioni specifiche ma 
lo fanno per motivi diversi che vanno dalla semplice 
scelta personale al consiglio del proprio ginecologo; 
una parte di queste è prossima ai 35 anni e, pur non 
essendo ammessa “d’ufficio“ al prelievo, non trascura 
l’aumento di rischio che esiste già a queste età di poco 
inferiori.
Dobbiamo quindi specificare alla donna che questi test 
sono rivolti esclusivamente ad individuare un rischio 
relativo alla sole trisomie 21 e 18 e che non hanno al-
cuna rilevanza diagnostica certa riguardo le altre pato-
logie dei cromosomi; rispetto a queste ne va considera-
ta la già segnalata maggior frequenza complessiva.
altri elementi che devono essere assolutamente sot-
tolineati sono la differenza fra malattia cromosomica, 
malattia monogenica e malformazione fetale non di 
origine genetica.
Questo per il fatto che le gravide sovrastimano spesso 
un risultato favorevole dandogli una valenza troppo 
ampia e definitiva che va al di là del suo vero significa-
to: “…ho fatto l’amniocentesi e mi hanno detto che va 
tutto bene!“ è un commento abituale.
Soltanto se in possesso di queste informazioni, la don-
na potrà essere in condizione di scegliere consapevol-

mente ed autonomamente se ed in quale modo ricor-
rere agli accertamenti genetici prenatali e sarà anche in 
grado di dare un esatto significato alla risposta che le 
verrà fornita.
Un‘ultima considerazione: sia l’esecuzione del tri-test 
sia specialmente la misurazione della traslucenza nu-
cale sono esami che quasi sempre avvengono in epo-
ca tardiva rispetto ai limiti previsti dalla legge italiana 
(legge 194) per la interruzione volontaria della gravi-
danza anche perché devono essere seguiti dal succes-
sivo accertamento del reale cariotipo il che comporta 
un ulteriore ritardo di almeno una settimana, qualora 
si opti per un prelievo di villi, e di circa due settima-
ne nel caso dell’amniocentesi. Questo ritardo, a parte 
i problemi legati al riconoscimento di un pericolo per 
la vita psichica o fisica della donna, comporta l’ appli-
cazione di tecniche per indurre lo aborto sicuramente 
più complesse rispetto ad una più semplice isterosuzio-
ne con conseguente maggior rischio per la salute della 
donna stessa.
La stessa cosa avviene anche tutte le volte in cui si pre-
ferisce consigliare una amniocentesi e non un prelievo 
di villi; a nostro personale parere fra l’altro non condi-
viso da molti, l’amniocentesi dovrebbe essere riservata 
solo ai casi in cui esistano controindicazioni alla biop-
sia coriale.

e. Rotundo et alIndicazioni alla diagnosi genetica prenatale... - pp. 101/113
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