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Cosa sono i test di screening  prenatali del primo trimestre?

Indagini strumentali/di laboratorio che consentono di identificare gestanti con un rischio elevato di 
avere un feto affetto da cromosomopatie a cui proporre la diagnosi prenatale invasiva (DPI) in una 
popolazione generale di gravide.

Test combinato: determina il rischio di
aneuploidie* combinando parametri ecografici
fetali (translucenza nucale) e biochimici
(dosaggio sul siero materno della frazione beta
libera dell’hCG -freeβhCG e della proteina
plasmatica A associata alla gravidanza -PAPP-A)
con l'età materna.

Test NIPT: determina il rischio di 
aneuploidie* comuni mediante l’analisi del 
DNA libero fetale (cell-free DNA o cfDNA) 
circolante nel sangue materno derivante 
dalla placenta e annessi embrionali 
(trofoblasto).

*Aneuploidie: alterazione del numero di cromosomi



Validità clinica dei test di screening  prenatali del primo trimestre

La validità clinica misura la capacità di identificare i veri positivi (VP) e negativi (VN) nella 
pratica clinica cioè in una popolazione di gravide di cui non si conosce quali e quanti feti siano 
affetti. Essa è determinata dal valore predittivo positivo (VPP) e valore predittivo negativo 
(VPN) 



Test combinato o NIPT (Non Invasive Prenatal Test)? 

Il test combinato ad oggi (ecografia fetale+esami laboratorio+età materna) mostra una 
sensibilità del 90%, una specificità del 91,4%, e una percentuale di falsi positivi del 5%

Il test NIPT mostra per le aneuploidie comuni una sensibilità del 97,9% una specificità

del 99%, e percentuale di falsi positivi dello 0,04%.

tassi di rilevamento falsi positivi

TRISOMIA 21 99,7% 0,04%

TRISOMIA 18 98,2% 0,05%

TRISOMIA 13 99,0% 0,04%



NIPT mirato o genome-wide?

Le principali Società Scientifiche (SIGU - Società Italiana di Genetica Umana; ESHG -
European Society of Human Genetics; ASHG - American Society of Human Genetics; ACMG 

- American College of Medical Genetics) e le Linee Guida del Ministero della Salute

Raccomandano l’utilizzo del NIPT per la ricerca delle aneuploidie comuni.



Impatto economico

• HCG frazione libera e Papp-a
• Ecografia Ostetrica per studio della translucenza nucale
• Amniocentesi
• Analisi citogenetica prenatale su liquido amniotico.  
• Consulenza Genetica associata al test

Costo totale € 368,65                 

• HCG frazione libera e Papp-a
• Ecografia Ostetrica per studio della translucenza nucale
• Prelievo dei Villi Coriali
• Analisi Citogenetica Prenatale Su Villi Coriali
• Consulenza Genetica Associata al test

Costo totale € 478,65

L’utilizzo del test combinato come screening di primo livello determina un ricorso alle procedure 

invasive nella popolazione delle gestanti non selezionata di circa il 10-15%

L’utilizzo del test NIPT come screening di primo livello determina un ricorso alle procedure invasive 

nella popolazione delle gestanti non selezionata di circa il 1,2%



Stima dei costi dei diversi modelli di implementazione con vari ipotetici costi del cfDNA/NIPT, dagli attuali € 
300 fino ad un minimo di € 50. Si può notare che per costi ≤ € 100, il costo del modello universale diventa 
tendenzialmente inferiore a quello dei modelli contingenti. 

Stima impatto economico per costo del test NIPT



Implementazione nazionale del NIPT

La predittività di un test è funzione della prevalenza della malattia esaminata nella popolazione

indagata. I test di screening prenatali sono maggiormente attendibili nelle gestanti in cui è più

probabile la presenza della patologia poiché la predittività non è una caratteristica intrinseca del

test come la sensibilità e specificità ma il VPP e il VPN aumentano proporzionalmente alla

prevalenza della condizione studiata nella popolazione esaminata



Conclusioni

Vantaggio per la gestante:
• rischio aborto diagnosi prenatale invasiva

Vantaggio economico (risparmio diagnosi prenatale invasiva)



Grazie


