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la cardiotocografia è ancora og-
gi la principale metodica utilizzata
per il monitoraggio del benessere fe-
tale in travaglio. Nonostante si tratti
di una tecnica introdotta già a parti-
re dagli anni ’60, la sua capacità pre-
dittiva appare tuttora piuttosto limi-
tata. Una delle cause risiede nel-
l’esistenza di molteplici linee guida
caratterizzate da definizioni e criteri
classificativi differenti. Questo de-
termina condotte cliniche non uni-
formi e limita la possibilità di dialo-
go e confronto tra le diverse comu-
nità scientifiche. Il fenomeno è par-
ticolarmente rilevante in Italia dove
non esistono linee guida nazionali di
riferimento; ciò comporta l’utilizzo
nelle varie strutture ospedaliere di
sistemi classificativi differenti, es-
sendo le principali linee guida in uso
quelle della Figo (1-2), del Nice (3) e
dell’Acog pura o associata all’algo-
ritmo di Clark (4-5). 

Le notevoli difformità di gestione cli-
nica e le difficoltà di dialogo a livel-
lo nazionale hanno nel tempo fatto
maturare la necessità di adottare un
linguaggio comune. È stato dunque
creato un gruppo di lavoro da par-
te della Fondazione Confalonieri
Ragonese su mandato di Sigo-Aogoi-
Agui al fine di produrre linee guida
italiane per il monitoraggio del be-
nessere fetale in travaglio. Data l’esi-
stenza di numerose linee guida e l’as-
senza di dati di letteratura che di-
mostrino la superiorità di una linea
guida rispetto alle altre in termini di
riproducibilità e capacità di predire
esiti neonatali avversi, si è deciso di
non produrre un ulteriore sistema
classificativo ma di tradurre ed adat-
tare al contesto italiano le recenti li-
nee guida internazionali (Figo 2015)
(2). 
Il gruppo di lavoro ha dunque fat-
to un’analisi critica della linea guida

Figo, apportando alcune modifiche
sulla base delle più recenti evidenze
di letteratura. In particolare è stata
accentuata l’importanza che il trac-
ciato sia letto ed interpretato in rela-
zione alla situazione clinica, essen-
do un importante – ma non l’unico
– elemento utile alla corretta condu-
zione del travaglio.
La diffusione di questa nuova linea
guida a livello nazionale ha come
obiettivo principale quello di unifor-
mare quanto più possibile l’inter-
pretazione dei tracciati, con ricadu-
ta anche sulla gestione clinica dei tra-
vagli, con il fine ultimo di migliora-
re gli esiti materno-neonatali. 
Un’adeguata formazione degli
operatori che garantisca una buona
conoscenza dei meccanismi fisiopa-
tologici dell’ossigenazione fetale ap-
pare altresì fondamentale per ridur-
re interventi ostetrici inutili ed evi-
tare esiti neonatali avversi.
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Nonostante si tratti di una tecnica introdotta già a partire dagli anni ’60, la sua capacità
predittiva appare tuttora piuttosto limitata. Una delle cause risiede nell’esistenza di
molteplici linee guida caratterizzate da definizioni e criteri classificativi differenti 

il primo criterio usato come metodo di screening è
stato l’età materna: donne in età avanzata avevano ac-
ceso alla diagnostica invasiva. 
Parallelamente  si sono sviluppati dei test biochimici
da applicare a gravidanze a rischio. 
Tali test sono divenuti sempre più complessi fino ad in-
cludere 3 o 4 markers (test triplo o quadruplo) con una
detection rate (DR) di circa 60%-70%, ma lo svantag-
gio di essere effettuati nel secondo trimestre. 
Nel 1991 è apparsa la prima pubblicazione in cui la
misurazione della traslucenza nucale (NT) veniva pro-
posta come nuovo test ecografico di screening delle
aneuploidie nel primo trimestre.
Poco dopo il test è stato arricchito dall’aggiunta della
misurazione sul siero materno della frazione libera del
beta HCG e della PAPP-A. La DR di questo test di scree-
ning è progressivamente aumentata, dal 75% per la so-
la NT  all’85% per il test combinato (NT e marcatori bio-
chimici). 
Algoritmi sempre più avanzati sono poi stati sviluppa-
ti al fine di perfezionare la prestazione dello screening
del primo trimestre e parallelamente il concetto delle

screening universale, da offrire a tutte le gravide, è di-
venuto una realtà in molti paesi.
Per più di venti anni il test combinato ha quindi rap-
presentato il “gold standard” per lo screening precoce
ed è stato ulteriormente affinato con l’aggiunta di altri
marcatori ecografici come l’osso nasale, il dotto veno-
so e il rigurgito della tricuspide. Mentre il paradigma
dello screening si è sempre basato sul un tasso di falsi
positivi del 5%, l’aggiunta di questi ulteriori marcato-
ri ecografici ha permesso di mantenere una DR di cir-
ca 90%, riducendo il tasso di falsi positivi. 
Gli aspetti negativi dello screening ecografico del
primo trimestre includono la necessità di un livello
elevato di esperienza dell’operatore, il mantenimento
di un buon settaggio e controllo delle mediane del test
biochimico e l’uso di un software per il calcolo del ri-
schio combinato.
Grande vantaggio è però che, in sede di test combi-
nato, la valutazione fetale non si limita a stabilirne l’età
gestazionale ma include lo studio fetale per la presen-
za di anomalie strutturali gravi. Inoltre l’ecografia del
primo trimestre fornisce una piattaforma per la stima
del rischio di base della gravidanza, legato ad esempio
alle anomalie di inserzione placentare, alla monoam-
nioticitá per le gravidanze gemellari o al rischio di in-
sorgenza di altre patologie come la morte fetale preco-
ce e la preeclampsia. 
Negli ultimi 5 anni la possibilità  di dedurre il carioti-
po fetale su sangue materno dal calcolo della propor-
zione tra il materiale genetico fetale (eseguito su fram-
menti di Dna fetale) e il materiale genetico materno è
diventata una realtà sempre più  accessibile, sia in ter-
mini di tempi di esecuzione del test che di costi.
In molti paesi il test del Dna fetale sta entrando a far
parte integrante del panorama dello screening per le

trisomie e in alcuni paesi viene ormai usato come test
di secondo livello dopo un test combinato con rischio
aumentato. Nel corso della presentazione verrà espo-
sta la situazione nel paese in cui lavoro, dove la scelta
è stata di introdurre il test del Dna fetale come test di
screening di primo livello, praticamente in alternativa
al test combinato.
Questa scelta rischia di compromettere l’accesso della
paziente gravida ad un’ecografia del primo trimestre,
la cui importanza va al di là della semplice datazione
della gravidanza.
In questo contesto nel mio istituto è stato intra-
preso uno studio sul rendimento dell’ecografia del
primo trimestre nell’identificazione le anomalie strut-
turali, in confronto all’ecografia delle 20 settimane. 
Il risultato indica che un’ecografia del primo trime-
stre in cui venga anche esaminata l’anatomia fetale,
seguendo un protocollo ben definito, è  in grado di
diagnosticare circa il 50% delle anomalie struttu-
rali ed in particolare tutte quelle severe e letali, con il
vantaggio di permettere alla coppia la scelta di un’ in-
terruzione di gravidanza più  precoce e in tal senso me-
no traumatica. Inoltre lo studio ha rivelato che l’inci-
denza di falsi positivi dell’ecografia morfologica pre-
coce è molto bassa.
Tale strategia risulta inoltre vantaggiosa anche per  dia-
gnosi della maggior parte delle aneuploidie.
In conclusione, il test del Dna fetale presenta in-
dubbiamente grossi vantaggi per la diagnosi delle
trisomie 21 e in minor grado 18 e 13. La coppia deve
essere obbiettivamente informata sui vantaggi e svan-
taggi di un tale test di screening e, soprattutto, il test
non va effettuato come alternativa ad una ecografia
precoce, ma piuttosto in congiunzione ad essa. Vari pa-
radigmi di screening verranno quindi discussi.
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Dopo la scoperta della base genetica della
sindome di Down nel 1958, e
successivamente all’introduzione come
tecniche diagnostiche dell’amniocentesi
nella metà degli anni Sessanta e della
biopsia coriale circa 15 anni dopo,  a partire
dagli anni ’80 sono stati progressivamente
definiti i criteri di screening per l’accesso
alle metodiche diagnostiche per  le
aneuploidie. 


