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Sino ad una ventina di anni fa la medicina, ed
anche |’ ostetricia, si caratterizzava, secondo la
definizione di un importante storico della medi-
cina, Edward Shorter, quale “medicina moder-
na’ delineata da due elementi ben precisi: una
maggiore sensibilita per le condizioni interne
dell’ organismo e da una fiducia incondizionata
nel medico, contrassegnata dalla disponibilita
del malato verso |’ autorita medica

Nella medicina attuale, che Shorter definisce
“post-moderna’, i rapporti medico-paziente so-
no notevolmente cambiati e |’ esperienza quoti-
diana ci insegna che I’ arricchimento diagnosti-
co, attraverso metodiche sofisticate e raffinate,
tende a distaccare sempre piu medico e pazien-
te, 0 meglio per I’ ostetrica, medico e donna.
Quest’ ultima precisazione, “donna’ e non ne-
cessariamente “ paziente, € fondamentale se non
si vuole incorrere fin dall’inizio in una non do-
vuta medicalizzazione di tutte le gravidanze e
di tutte le donne in gravidanza.

E quello dell’ eccessiva e di impropria medica-
lizzazione un evento oggi molto comune per la
donna gravida, conseguenza delle offerte di
“controlli” che I’ ostetricia contemporanea pro-
pone atutte le gravide. Infatti, dalla proposta di
effettuare nel corso della gravidanza una serie
di valutazioni cliniche, laboratoristiche e stru-
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mentali (ecografia, cardiotocografia), orientate
ad individuare una minoranza di gravide che
presentano oggettivi problemi di ordine sanita-
rio, e facile passare ala sottolineatura che tutte
le gravidanze sono “a rischio”, senza peraltro
definire che cosa significhi rischio.

E vero infatti che, come tutti i periodi dellavita,
anche la gravidanza comporta dei rischi, come
lo & un banale viaggio in automobile per ciascu-
no di noi: gli incidenti stradali sono molto fre-
quenti!

Dobbiamo quindi precisare che ogni esame pro-
posto a tutte le donne gravide € un “test di
screening”, € cioé orientato a valutare se quella
donna, di per sé sana, ha un rischio maggiore o
minore rispetto alla popolazione generale di
ammalarsi o, nel caso dei test di screening pre-
natali rivolti specificamente ale patologie feta-
li, cherischio haquel feto di essere malato.

Il test di screening non ha quindi I’ obbiettivo di
diagnosticare I’ eventuale patologia fetale, ma
solo ed esclusivamente di individuare i feti piu
arischio di avere una anomalia che potra even-
tualmente essere diagnosticata attraverso inda-
gini specifiche appropriate per la malattia so-
spettata. Ad esempio il triplo-test (o test simila-
ri) hal’ obiettivo di stimare quale €l rischio per
quel feto specifico di essere affetto da sindrome
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di Down confrontandolo con il rischio che hala

popolazione generale, in questo caso gli atri fe-

ti di madri della stessa eta e con gli stessi fattori

di rischio; nel caso il rischio risulti elevato, solo

il test diagnostico (in questo caso I’ amniocente-

si) potra chiarire se effettivamente quel feto &

malato o sano.

| problemi che si pongono quando si effettua-

no/propongono dei test di screening prenatali

sono diversi:

1. informare che esiste il test, quali sono i suoi
limiti (falsi positivi/falsi negativi) e quali so-
no le sue potenzialita (sensibilita);

2. valutare quali possono essere i pass succes-
sivi alla risposta positiva (ulteriori accerta-
menti, anche invasivi);

3. quali scelte possono essere fatte qualorail te-
st diagnostico confermi la presenza di una
patologiafetale.

Pud sembrare eccessivo porsi tutti questi pro-

blemi prima di effettuare un test di screening,

ma quando s tratta di patologie fetai, diventa
fondamental e discutere con la donna/coppia tut-
ti questi passaggi perché:

—la donna non ha acun sintomo correlato ala
eventuale patologia fetale (una gravidanza
con feto affetto da sindrome di Down oppure
con feto con cromosomi normali non ha alcu-
na differenza in termini di complicanze ma-
terne);

—qualorail test risulti “positiva”, segnali cioé
la presenza di un rischio aumentato rispetto a
quello atteso per la popolazione generale, non
vi € atro modo per chiarire se effettivamente
quel feto € malato o sano, che effettuare ulte-
riori indagini spesso invasive (per esempio
I"amniocentesi) che comportano un rischio di
aborto e/o di complicanze ostetriche (parto
prematuro, rotturadi membrane, ecc.);

—laterapia non sempre esiste e |’ unica prospet-
tiva della donna/coppia puo essere I’ eventuale
interruzione della gravidanza.

Va precisato che la donna puo interrompere

I'iter diagnostico in qualunque momento |o ri-

tenga opportuno, ma certamente va illustrato e

discusso prima quale potrebbe essere I'iter dia-
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gnostico in modo che la donna sia il piu possi-
bile preparata anche ad unarisposta positiva. Se
le posizione etiche/religiose della donna fossero
tali da non farle a priori accettare I'iter propo-
sto, allora va considerata I’ipotesi di non effet-
tuare il test di screening onde non trovarsi in
una situazione che potrebbe solo ingenerare an-
sia

Il medico ha il compito di informare tutte le

donne sull’ esistenza del test, ma la donna ha il

diritto, unavolta che sia sta correttamente infor-

mata, di accettare orifiutareil test.

Diventa quindi estremamente importante chiari-

re quali patologie fetali possano essere identifi-

cate con il test e come possano essere utilizzate
in senso clinico leinformazioni fornite dal test.

Le strategie di screening oggi attuabili sono

molte/troppe, ma le finalita sono essenzialmen-

te mirate allaidentificazione di:

— patologie cromosomiche, in specifico la triso-
mia 21 e per questo i test utilizzabili sono la
translucenza nucale, il test combinato, il tri-
plo-test ed il test integrato;

—i difetti del tubo neurale e per questo si utiliz-
za il dosaggio sierico dell’ AFP a 15-18 setti-
mane (tale dosaggio &€ compreso sia nel tri-te-
st che nel test integrato);

—le patologie malformative che possono essere
sospettate e diagnosticate con |’ esame ecogra-
fico del secondo trimestre (la cosiddetta “ eco-
grafiamorfologica” o “ecografia della 212 set-
timana’.

Nella Tabella 1 sono illustrati la sensibilita (o

detection rate) ed il numero di falsi positivi

(FPR) per i vari test oggi disponibili per latri-

somia 21.

Ci sono situazioni in cui & davvero difficile sug-

gerire quale siala soluzione migliore che va va-

lutata, caso per caso, insieme alla donna ed &
ovvio che la competenza professionale del me-
dico, in un ambito in cui le novita sono frequen-
ti, & essenziale. E ben comprensibile come in
questi casi in cui la comunicazione dovrebbe
essere al massimo chiara ed univoca, puo risul-
tare a contrario, difficile e recepita con ambi-
guita. Puo esserci per il medico, nel dichiarare



Tab. 1 - Sensibilita (o detection rate) e numero
di falsi positivi (FPR) per i vari test di scree-
ning della trisomia 21.

Test Sensibilita FPR
Triplo-test 83% 9,2%
Translucenza nucale 82% 8%

Test combinato 90% 5,1%
Test integrato 91% 3,8%

le proprie incertezze, il timore di essere valutato
impreparato o poco professionale, e I'informa-
zione puo risultare insufficiente, generica. Nel-
lo steso tempo la donna pud sentirsi responsabi-
le di una scelta per la quale non ha avuto ele-
menti sufficienti per decidere e che di fatto non

le viene sempre proposta come tale (per esem-
pio la prescrizione del tri-test come se fosse un
esame di routine come laricerca degli anticorpi
anti-rosolia). E indispensabile dedicare tempo
all’informazione, ripetuta quanto necessario, ri-
discussa possibilmente.

Abbiamo sperimentato come il periodo di attesa
del risultato del test di screening, dell’ esito del
test diagnostico, indipendentemente dall’ esito,
possano essere condizionati molto negativa-
mente se lainformazione, nei tempi, nel modi e
nei luoghi, non sono adeguati ale richieste spe-
cifiche di ogni donna.

La collaborazione quatidiana con |’ équipe di
psicologhe che ci affianca in questo lavoro si &
dimostrato di particolare utilita sia per le donne
sia per i medici con una continua revisione del
nostro lavoro.
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