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Test di screening

• Ecografia

• Test prenatali per la identificazione 
della Sindrome di Down



Ecografia 
• Relativamente sicura

• Non invasiva
• Facilmente disponibile



Utilità dell’ecografia

• Esame diagnostico
 “su indicazione”

• Esame di screening
 “di routine”



Test di screening e/o test diagnostico

• Cochrane 2001

– Metanalisi di 8 studi clinici randomizzati  
(1982-1998) confronto routine vs indicazione

– Solo 2 trial ne valutano l’efficacia rispetto alla 
identificazione dei feti malformati

» Helsinki trial -1886/87-
» RADIUS trial -1987/91-



Helsinki trial 
64 centri / 9310 partecipanti

Routine 16-20 w
4691

Su indicazione
4619

Pz sottoposte 100% 77%
N° scan 2,1 1,8
Malformazioni 
identificate

12/30 
(40%)

13/48 
(27%)

IVG 11 0
MP 4.5‰ 8.4‰



RADIUS trial 
92 ostetrici / 15.530 partecipanti

Routine 
7812

Su indicazione
7718

Pz sottoposte 97% 45%
N° scan 2,2 0,6
Malformazioni 
identificate

65/187 
(35%)

18/168 
(11%)

Entro la 24 w 31 (17%) 9 (5%)
IVG 9 4
MP 6.3‰ 5.1‰



Ecografia di routine vs indicazione



30 anni di esperienza medica in una 
disciplina che propone continuamente

• La rinuncia terapeutica

• L’eutanasia degli individui “imperfetti”



Rinuncia terapeutica:
Rottura Prematura delle Membrane Prima della 
Vitalità Fetale

• Rischi
Materni:  Infezioni    Sepsi
Fetali:     Ipoplasia Polmonare    Morte

• Terapia
Antibiotici?
Prevenzione e cura?

NO:   ABORTO “INEVITABILE”
e conseguente induzione medica dell’aborto



Terapia:
Conduzione conservativa 

Conservativa 
antibiotici e cortisonici

114 casi: 2 IVG
112 casi    103 parto > 25 sett.
103 casi 49 vivi (47%)

Vivi 49/114 (43%)
Sepsi 0%

Rinuncia terapeutica: vivi    0%
Terapia: vivi  43%



• L’incidenza di ipoplasia 
polmonare è in relazione 
all’età gestazionale della 
rottura delle membrane 

ma 
solo nel sottogruppo con 

oligoidramnios 
in rapporto al periodo di 
latenza
• Delle gravidanze con una 
tasca di liquido amniotico 
>2 cm nessun neonato ha 
avuto ipoplasia polmonare 

Vergani P. et al 
Risk Factors for Pulmonary Hypoplasia in Second-Trimester Premature 
Rupture of Membranes

Am J Obstet Gynecol 1994;170:1359-1364



Amnioinfusione

• Poichè il volume del liquido amniotico  
gioca un ruolo critico sull’esito della 
gravidanza, abbiamo intrappreso uno 
studio relativo alla possibilità di 
ripristinare il liquido amniotico 



Amnioinfusione transaddominale 
Vergani et al: Am J Obstet Gynecol 1996;175:465



Locatelli A; Vergani P; Di Pirro G; Doria V; Biffi A; Ghidini A.
Am J Obstet Gynecol 2000;183:878

Role of amnioinfusion in the management of premature rupture of the membranes 
at <26 weeks’ gestation



Ernia diaframmatica

Evoluzione tecnica 
Terapia chirurgica



LHR
Area Toracica/ Circonferenza 
Cefalica 



NB: LHR non funziona in assenza di erniazione epatica!! 



Volume polmonare a 30 SG



Volume polmonare a 30 SG 
(CDH)





ERNIA DIAFRAMMATICA CONGENITA 
(CDH)



CDH: Open fetal surgery

• Non migliora la prognosi nel 
sottogruppo di feti con 
fegato in addome, anche se 
eseguibile con buoni tassi di 
successo chirurgico 
(Harrison, J Pediatr Surg, 1997)

• 100% di mortalità nei casi 
con erniazione toracia del 
fegato, per ostruzione del 
flusso nella vena ombelicale 
al riposizionamento del 
fegato in addome (Harrison, J 
Pediatr Surg, 1993)



CDH: Open tracheal occlusion (Harrison)

• Harrison(1997): 13 casi 
trattati

• 2casi: foam plug
• 11casi : clips
• Eg chirurgia: 27+0.5w
• Eg parto: 30+0.6w (1 caso 

all’intervento) 
• ECMO 2/13
• Sopravvivenza: 2/13 (15%) 

quasi tutte morti neonatali 
per complicanze legate a 
prematurità



CDH: Fetendo clip (Harrison)

• TECNICA: LPT, inserimento di un 
trocar da 10 mm e due da 5 mm 
(bloon-tip) sotto guida ecografica, 
irrigazione continua con salina, 
sutura sul mento del feto

• CASI: 8, EG diagnosi 19+0.7w, 
LHR=1.0+0.1, EG chirurgia 
29+0.5w

• ESITI (Harrison): EG parto 
32+0.7w, ECMO 2/8 (25%), 
sopravvivenza 6/8 (75%), paresi 
corde vocali 2/6.



CDH: Fetendo baloon occlusion

• Harrison, AJOG, 2001;185:730
• Due casi a prognosi sfavorevole
• Accesso con porta singola, con broncoscopio sotto guida 

ecografica
• Sviluppo polmonare in utero 2/2
• Sopravvivenza 2/2



TERAPIA PRENATALE DELL'ERNIA DIAFRAMMATICA 
SEVERA:

F.E.T.O. (Fetal Endoscopic Tracheal Occlusion)

Indicato se LHR < 1
Sopravvivenza passa da 10% 
al 60%

Posizionato
Tra la 24 e 28 settimana e 
lasciato in sede almeno 6 
settimane 

Rimosso
tra la 32 e la 34 settimana



Spina bifida

Dall’eutanasia alla nascita 
alla

Terapia chirurgica ad utero aperto
alla 

prevenzione primaria



SPINA BIFIDA

Paraplegia
Idrocefalo
Incontinenza
Disfunzioni sessuali
Deformità scheletriche
Ritardo mentale

‘70 Lorber (UK) propone 
eutanasia passiva dei 
neonati

’80 screening (UK) con alfa-
fetoproteina materna: 
aborto selettivo di tutti i 
feti affetti



SPINA BIFIDA
Eutanasia passiva vs trattamento aggressivo:

Se la maggior parte dei bambini non trattati moriva in 
pochi mesi (Lorber), si era costretti a trattare i 
sopravvissuti tardivamente ⇨ aggravamento degli handicap neurologici ma 
soprattutto dell’idrocefalo con ritardo mentale

Proposta di rivedere i protocolli di cura e trattamento 
aggressivo alla nascita di tutti i nati⇨ QI nei neonati con forme severe trattati 91 vs 104
(ns) delle forme lievi che non necessitano lo 
shunt



Diagnosi prenatale di spina bifida
Segni diretti



Diagnosi prenatale di spina bifida
Segni indiretti



APPROCCIO INVASIVO INTRAUTERINO

• Razionale: 
ridurre l’esposizione delle fibre 
nervose all’azione lesiva del 
liquido amniotico, operare a 
basse e.g.

• La correzione in utero riduce le 
alterazioni SNC secondarie 
(erniazione troncoencefalo, 
necessità di shunting)









Spina bifida trattamento

Adzick. Lancet 1998
Successful fetal surgery for spina bifida
10 casi con grave erniazione del cervelletto
Operati tra la 22-25 settimana ⇨ 1 caso di morte⇨ 1 solo caso di shunt VP
tutti con minori esiti neurologici vs gli attesi

Bruner. JAMA 1999
Fetal surgery for myelomeningocele and the incidence of shunt-

dependent hidrocephalus
29 casi 23 controlli

Shunt VP 59% 91%
Erniaz. Cervelletto 7% 45%
Piedi torti 28% 70%



February 9, 2011, at NEJM.org.
Copyright © 2011 Massachusetts Medical 
Society.
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La comunicazione ai genitori di una 
patologia prenatale



• Diagnosi di una patologia prenatale


Counseling 



Cos’è il Counseling

• Una modalità di lavoro mediante la quale 
oltre a comunicare ai genitori la diagnosi e la 
prognosi di una patologia fetale, si tenta di 
capire cosa essi provano, li si aiuta in un 
percorso decisionale e si sostengono nelle 
loro scelte



Counseling = Empatia

• Immedesimazione con l’io che ho di fronte
• Comprensione delle emozioni e dei bisogni 

profondi suscitati nell’io dalla circostanza 
• Condivisione dell’essere dell’altro non per 

manipolarlo ma per “aiutarlo”



nella maggior parte dei casi la 
comunicazione di una anomalia 
fetale avviene durante un esame 

ecografico di routine



• Non fare counseling mentre la donna è 
ancora sdraiata sul lettino

• Trovare uno spazio fisico e “temporale” 
• Coinvolgere un collega esperto come 

aiuto per la spiegazione e per la 
percezione delle domande

• Comunicare la diagnosi e la prognosi in 
modo semplice e mediante schemi





Esito di 171 bambini con mielomengocele trattati 
“aggressivamente” dopo la nascita       (Obstet Gynecol 67:1, 1986)

Livello 
lesione

Casi con 
questo 
livello 

(%)

Mortalità 
(%)

QI > 80
(%)

Capacità di 
camminare 

(%)

Capacita di 
camminare 

senza 
supporti (%)

Toraco-
lombare

37 35 44 71 0

Lombo-
sacrale

59 11 65 81 16

Sacrale 4 0 100 100 83



Associazione tra “segni” ecografici prenatali ed esito 
post-natale in 30 casi (Prenat Diagn  23:311, 2003)

• 7 bambini “buona prognosi”            
(Motorio e QI normale)        -gruppo 1-

• 19 bambini “povera prognosi”     
(Motorio e/o QI anormale)   -gruppo 2-



Associazione tra “segni” ecografici prenatali ed esito 
post-natale in 30 casi (Prenat Diagn  23:311, 2003)

gruppo 1 gruppo 2

Lesione > L4 28% 79%

Ventricolomegalia 57% 94%

Piedi torti 28% 63%



• Dare spazio alle domande
• Offrire test diagnostici di 

approfondimento (es. ecocardiografia, 
RM, analisi citogenetica) discutendo le 
tecniche, i rischi e i benefici. Pianificare 
queste indagini in un’altra seduta

• Lasciare sola la coppia per qualche 
istante 



Offrire ulteriori incontri (48-72 ore)

• Ricontrollo della diagnosi 
• Test di approfondimento
• Consulenza specialistica  

(neonatologo/pediatra, chirurgo pediatra, 
neurochirurgo)

• Supporto psicologico



Associazioni dei genitori di bambini con 
malattie congenite

• Offrire l’opzione di contattare o essere 
contattati da un gruppo di supporto

• Molte donne che hanno vissuto una 
simile situazione sono disponibili per il 
supporto



Gruppo di supporto a Monza

Segretaria (reperibile 12 ore al giorno)

2 madri di bambini con S. di Down
2 madri di bambini con Spina Bifida

1 madre di ragazzo con Osteogenesi Imperfetta
1 madre con bambino Idrocefalo

1 madre con bambino con Paralisi Cerebrale Inf.
2 madri con bambini con malformazioni facciali



Gruppo di supporto di Monza

Attività 
• Incontri prenatali e postnatali 
• Revisione collegiale ogni 6 mesi (con 

team medici, ostetriche e psicologhe) 
dei casi incontrati



Analisi della nostra casistica



42 casi DP

14 
> 24 settimane

(33%) 
MN 3 (21%)

28 
< 24 settimane

(66%) 

15  
Interruzioni di gravidanza

(53%)

13 
Gravidanza continuate

(47%)
MN 1 (8%)



47% di gravidanze continuate; 
dato solo di Monza?

Mansfield C et al. 
Termination rate after prenatal diagnosii of Down Syndrome, Spina 
Bifida, Anencephaly, and Turner and Klinefelter Syndromes: a 
sistematic literature review. Prenat Diagn 19:808, 1999

20 studi (EUROCT)

Spina bifida 204 casi diagnosticati
131 interruzioni di gravidanza (64%)



28 casi di Spina Bifida

9 ITG 19  incontro esperti

4 ITG 10 decisione di proseguire 

5 incerte 
colloquio psicologa 
e incontro genitori 

4 incontro genitori

3 decisione di 
proseguire

2 ITG
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Anno della diagnosi

Età materna

Parità

Livello della lesione

Ventricolomegalia

2009

Scelta delle donne



L’uomo diventa 
libero 
solo attraverso 
i legami Franz Kafka

fare counseling nella diagnosi prenatale
= 

rispondere ad una circostanza
non avendo paura di creare legami



Aumento della sopravvivenza in nati a sempre 
“più” basse età gestazionali e con basso peso

Augustines et al. 
Outcome of extremely low-birth-weight
infants between 500-750 g.
Am J Obstet Gynecol 2000;182:1113-6 

Vohr et al. 
Neurodevelopmental and functionaloutcome
of extremely LBW infants in the NICH and
Human Development Neonatal Research
Network.               Pediatrics 2000;1216-26

Età gestazionale Vivi Ritardo 
psicomotorio

22 0%

23 19%

24 32% 66%

25 56% 50%

26 75% 20%

27 100% 20%

Peso 
neonatale

Bayley
MDI < 70

Bayley
PDI < 70

< 600 gr 43% 35%

600-800 gr 41% 33%

800-1000gr 30% 26%



Rinuncia terapeutica Eutanasia feto-neonatale

Is there a lower limit of viability? Yes
K. Costeloe (UK): Sessione Plenaria del XVII European
Congress of Perinatal Medicine Porto 2000 June 25-28

vitale 
• non un individuo in grado di sopravvivere 
• ma un individuo con integrità neuromentale 

non trattare feti-neonati
• < 26 settimane (ritardo psicomotorio ⇨ 50%)
• < 800 grammi (MDI <70 ⇨ 42%)



GENNAIO 2004 - OTTOBRE 2011 
NATI CON PESO TRA 450 E 1345 gr 

0%
10%
20%
30%
40%
50%
60%
70%
80%
90%

100%

450-499 500-749 750-1345

VIVI
DECEDUTI

n=2

n=1

n=26

n=12

n=14

n=55



Terapia:
Primigravida con preeclamsia severa alla 25 sett. ed iposviluppo 
fetale, peso previsto ecografico 580 g.
Conduzione “conservativa”- aggressiva: terapia materna e fetale

26.2 sett. ⇨ TC per DIC preclinica ed insufficienza renale materna 
Maschio di 620 g. ⇨ Surfactante, HFO
Madre guarigione nel post-partum



Per Costeloe (UK)
- sospensione delle cure prenatali
- induzione del parto con prostaglandine

1 anno Matteo 8 anni

EUTANASIA

TERAPIA



GENNAIO 2004 - OTTOBRE 2011 
NATI TRA 22.0-28.0 SG 



CONDUZIONE CLINICA 
- 49 PZ CON PP SPONTANEO -

ATTIVA NON ATTIVA P-value

CASI 27 (55%) 22 (45%)

TRAVAGLIO 23 (85%) 21 (95%) 0.36

TAGLIO CESAREO 11 (41%) 5 (23%) 0.23

EG (settimane 
gestazionali)

25.2±0.9 24.6±1.0 0.06

PESO (grammi) 762±150 709±111 0.18

VIVI 21 (88%) 8 (36%) 0.00



Accesso consapevole alla 
diagnosi genetica prenatale:

- test di valutazione del rischio
- test invasivi



• Test prenatali per la 
identificazione della 
Sindrome di Down



D. Sicard
Presidente Comité National d’Ethique francese, 

Le Monde, 2007
“È come se con lo screening delle trisomie 18 e 21 
(Down) […] la scienza avesse ceduto alla società il diritto 
di stabilire che la nascita di certi bambini non è più 
desiderabile. [In tale contesto] i genitori che ne 
desiderano la nascita devono esporsi, oltre che al dolore 
dell’handicap, al rimprovero sociale per non aver 
accettato la proposta della scienza legittimata dalla 
legge. In Francia, la diffusione generalizzata dello 
screening è basata su una proposta, ma nella pratica è 
divenuta quasi obbligatoria”. 



Raccomandazioni OMS
“consumismo prenatale”



Point de vue
Dépistage prénatal : Les marchands de risques, 

par Alexandra Benachi, Roland Gori, Odile Buisson...
LE MONDE  25.11.09  



Consulenza Genetica



Consulenza Genetica

• Censimento delle Strutture di Genetica Medica in Italia
anno 2007

• Istituto Mendel, Roma – Società Italiana di Genetica Umana 
www.sigu.net

• 560.000 test genetici
• 311.069 analisi citogenetiche (148.380 postnatali e 162.689 prenatali)
• 227.878 analisi di genetica molecolare (215.551 postnatali e 12.327 

prenatali)
• 20.813 analisi immunogenetiche
• 70.154  Consulenze di Genetica Clinica



Consulenza genetica: conclusioni

Il numero complessivo delle Consulenze Genetiche 
registrate nel 2007 resta basso, in rapporto alla 
numerosità dell’attività diagnostica di laboratorio. 
Solo 11,5% delle analisi cromosomiche e 13,5% di 
quelle di genetica molecolare sono state accompagnate 
dalla Consulenza Genetica. 
Si tratta di una percentuale pressoché invariata rispetto 
a quella del precedente Censimento, che evidenzia 
come le raccomandazioni contenute nelle lineeguida 
nazionali e internazionali restino ancora largamente 
disattese nel nostro Paese.



Pericoli per l’autonomia delle donne

Vari studi dimostrano che le donne che si sottopongono a 
diagnosi genetica prenatale (sia nella forma invasiva che 
in quella di screening con ecografie mirate o integrate 
con analisi del sangue materno) raramente hanno piena 
consapevolezza dei limiti, dei rischi, delle modalità di 
esecuzione e degli scopi degli screening per la sindrome 
di Down



• Tymstra T, Bajema C, Beekhuis RJ, Mantingh A. Women’s 
opinions on the offer and use of prenatal diagnosis. Prenat 
Diagn  1991;11:893-898.

• Marteau TM, Cook R, Kid J, Michie S, Johnston M, Slack J, Shaw 
RW.  The psychological effects of false-positive results in 
prenatal screening for fetal abnormality: a prospective study.
Prenat Diagn  1992;12:205-14.

• Santalahti P, Latikka AM, Ryynanen M, Hemminki E. Women’s 
experiences of prenatal serum screening. Birth 1996;23:101-7.

• Kuppermann M, Nease Jr RF, Learman LA, Gates E, Blumberg B, 
Washington AE. Procedure-related miscarriages and Down 
syndrome-affected births: Implications for prenatal testing 
based on women's preferences. Obstet Gynecol 2000;96:511-
16.

• Weinans MJ, Huijssoon AM, Tymstra T, Gerrits MC, Beekhuis JR, 
Mantingh A. How women deal with the results of serum 
screening for Down syndrome in the second trimester of 
pregnancy. Prenat Diagn 2000;20:705-8.



Women’s opinions on the offer and use of prenatal diagnosis



Women’s opinions on the offer and use of prenatal diagnosis
TRASCURATA?

Si se alle donne mancano strumenti per un consenso 
informato consapevole

Gekas J. Et al. 
Informed Consent to Serum Sreening for Down Syndrome: are 
women given adequate information?
Prenat Diagn 1999;19:1-7

• Solo il 60% delle donne che hanno ricevuto il consenso 
informato per lo screening genetico è informato del rischio di 
aborto dopo amniocentesi.

• Il 70% di esse ritengono che il test biochimico non possa avere 
falsi negativi.



Retrospective audit of antenatal screening policies for Down’s 
syndrome in eight district general hospital in one health
region. (1994-1999)
Wellesley D et al. BMJ 2002

Serum Nucal Maternal Detect Detect
screen thickening age antenatally       after birth

10% 11% 13% 53% 47%

35% 65%
67% 33%


23% (43/186)

TOTALE

 35aa

 35aa

Refused t.



Cunningham et al.
Cost and effecticness of the California triple marker prenatal 

screening program. Genetics in Medicine 1999;1:200-07

Screening mandatorio: 1987-1994 alfa-feto proteina
1995 -1997 triple test

6.031.743 eleggibili
3.473.695 (57%) partecipanti (rinunciano 43%)

173.740 (5%) positive al test
130.496 (75%) DP                              43.244 (25%) no DP

570 feti con Sindrome di Down
239 (42%) gravidanze continuate





Am J Obstet Gynecol 2008;198:333.e1-333.e8.

In multivariable linear regression analysis among women younger than age 
35 years, the perceived risk of carrying a Down syndrome–affected fetus was 
higher in women who had not attended college (0.06, P  .019) or had poor
self-perceived health status (0.08, P  .045). Latinas (0.11, P 
.008), women with an annual income less than $35,000 (0.09, P 
.003), and those who had difficulty conceiving (0.09, P  .026) had
higher perceived procedure-related miscarriage risk.

STUDY DESIGN: We conducted a cross-sectional survey of 1081 English-,
Spanish-, or Chinese-speaking women receiving prenatal care
in the San Francisco Bay area.



Am J Obstet Gynecol 2008;198:333.e1-333.e8.

CONCLUSION: 
Women’s perceived risks of carrying a Down syndrome–
affected fetus or having a procedure-related miscarriage are associated
with numerous characteristics that have not been shown to be
associated with the actual risks of these events. These perceived risks
are associated with prenatal diagnostic test inclination. Understanding
patients’ risk perceptions and effectively communicating risk is critical
to helping patients make informed decisions regarding use of invasive
prenatal testing.



Scelta delle donne



Scelta delle donne

Dal 1 gennaio 1990 al  31 dicembre 1998, a tutte le 
donne  con età > 35 anni è stata offerta la possibilità 
di effettuare:

 Consulenza genetica individuale
 Ecografia genetica durante il 2° trimestre, definita 

“anormale” per la presenza di markers di aneuploidia 
o malformazioni 

 E’ stato confrontato l’atteggiamento iniziale verso 
l’amniocentesi (registrato prima della consulenza) con 
quello finale (dopo l’ecografia)





1471

501 favorevoli 103 incerte 867 contrarie

416  si 85 no 41 si 62 no 30 si 837 no

17% 3,5 %

Amniocentesi: opinione “a priori” e scelta 

504 (37%) amniocentesi
34 feti con Sindrome di Down 
15 (44%) nati vivi    (FN 8)



Ecografia e scelta

 Un’ecografia normale modifica più facilmente 
l’atteggiamento di una donna inizialmente interessata 
all’amniocentesi di quanto non faccia un’ecografia 
“anormale” in donne “a priori”  non interessate 
all’amniocentesi (19.6% vs 6.9%, OR 3.2, 95% CI
1.8,3.8)

 Similmente un’ecografia normale ha confermato più 
facilmente la scelta in una donna “a priori”  non 
interessata all’amniocentesi di quanto un’ecografia 
“anormale” abbia fatto in donne che inizialmente erano 
propense ad eseguirla (98% vs 89.5%, OR 5.8, 95% CI
2.5,13.6)



Diagnosi Prenatale Genetica 
(screening sanguigni e/o ecografici e/o procedimenti invasivi)

• Non può mai essere routinaria né proposta sistematicamente, 
nemmeno nel caso della diagnosi genetica ecografica (per esempio 
misurazione dello spessore della plica nucale), ma deve essere 
sempre preceduta da una dettagliata informazione su limiti, rischi, 
implicazioni e possibilità terapeutiche nell’ambito di una adeguata 
consulenza pre-diagnostica (OMS, 1995)

• Affinché la donna possa compiere una scelta informata ed 
autenticamente consapevole, conservando la piena libertà di 
accettare o rifiutare lo screening o il test. Mai devono essere usati 
termini generici (“piccolo”, “trascurabile”, “grande”) quando si spiega 
il tasso di rischio, ma vanno forniti dati numerici, nonché il significato 
di tali dati. Deve essere richiesto chiaramente il consenso informato 
ed esplicito su numero, tipologia e finalità degli accertamenti.



Diagnosi Prenatale Genetica 
(screening sanguigni e/o ecografici e/o procedimenti invasivi

• In caso di riscontro di una patologia, la diagnosi 
prenatale non è da considerarsi terminata (salvo 
esplicito diniego da parte della donna) senza il 
coinvolgimento di uno specialista della patologia 
riscontrata (consulenza post-diagnostica), in grado di 
fornire informazioni sulla patologia, sulla possibilità di un 
percorso terapeutico e su possibili agevolazioni socio-
economiche in grado di assistere la famiglia. Sarà 
compito del ginecologo diagnosta indirizzare verso tale 
consulenza specialistica. 





Uso routinario test
rischio di una “non scelta”

• Garantire la libertà nella scelta
• Integrare sistematicamente la diagnostica prenatale 

con una “consulenza pre-diagnostica” e una “post-
diagnostica”

• La diagnosi genetica prenatale non è eticamente neutra: 
come tutti gli atti umani è una scelta 

• Le scelte richiedono una reale conoscenza dei dati e 
implicano una responsabilità. 

• L’autonomia delle donne nelle decisioni sulla loro 
gravidanza può essere seriamente compromessa da un 
uso routinario









“STORIA NATURALE”
TRASCURATA ???

1. Tanto più precoce è un test diagnostico, 
tanti più feti con aneuploidie vengono 
diagnosticati.

2. Feti che vengono “persi” naturalmente 
diventano oggetto di scelta decisionale.

3. Nessuno studio per verificare se i feti 
spontaneamente abortiti hanno maggior 
positività ai test precoci.



Macintosh MC. Br J Obstet Gynaecol 1995
Selective miscarriage of Down’s syndrome fetuses in 
women aged 35 years and old. 

• Il 20% di feti con Sindrome di Down sono 
abortiti spontaneamente tra la 10^ e 16^ 
settimana 

• Il 45% tra il concepimento ed il termine 
della gravidanza.



“COSTO EMOTIVO”
TRASCURATO???

Le donne che ricevono un risultato “falso positivo” 
riportano un sentimento di depressione e ansia per tutto 
il resto della gravidanza.

1. Sentimenti di tradimento nei confronti del proprio 
bambino

2. Denunciano di essere state forzate ad interrompere il 
rapporto affettivo col bambino nell’attesa del risultato 
del cariotipo

3. Anche in presenza di cariotipo normale temono che il 
test positivo possa rappresentare un fattore di rischio 
per il bambino



ACCETTABILITA’ SOCIALE
CAMBIATA DALLO SCREENING???

• L’introduzione dei test di screening 
condiziona la soglia di accettabilità della 
Sindrome di Down?

• La nascita di un bambino affetto sarà 
ritenuto un “caso mancato”?




