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Detection rate for Down syndrome



L’eccellente performance del NIPT ed in 
particolare il VPN molto alto 
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Drastica riduzione degli esami invasivi e 
conseguente riduzione delle perdite fetali ad 
essi correlati
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4 .  E s p e r i e n z e  s u l l ’ u s o  d e l  c f f D N A  n e l l o  s c r e e n i g  p r e n a t a l e  

Gli studi relativi all’uso del NIPT come test di screening sono stati promossi e realizzati dalle 
aziende che, a partire dal 2012, hanno avviato la sua commercializzazione, con finalità cliniche: 
S e q u e n o m  ( M a t e r n i T 2 1 ) ,  V e r i n a t a  ( V e r i f i ) ,  A r i o s a  ( H a r m o n y ) ,  N a t e r a  ( P a n o r a m a ) ,  B G I  ( N i f t Y ) .  

Alcune Società Scientifiche (ACOG, ACMG, ASHG, ESHG, ISPD, ISUOG, NSGC, SIEOG, SIGU) hanno 
nel frattempo assunto posizioni concordanti sulla validità clinica, i limiti, gli aspetti etici ed 
economici, il significato ed il ruolo del NIPT (Dondorp et al, 2015). 

 

 

4 . 1  A n e u p l o i d i e  a u t o s o m i c h e   

4.1.a Sensibilità e specificità dello screening delle T13, T18, T21 nelle gravidanze singole 

Una recente metanalisi (Gil et al, 2015), relativa a 37 studi, ha riportato, per le tre principali 
aneuploidie autosomiche, nelle gravidanze singole, le seguenti percentuali di sensibilità ( d e t e c t i o n  
r a t e  -  D R )  e di specificità (risultati falsi positivi - FPR) del NIPT:  
 

· T21 - DR 99,2% (95% CI, 98,5-99,6%); FPR 0,09% (95% CI, 0,05-0,14%); 
· T18 - DR 96,3% (95% CI, 94,3-97,9%); FPR 0,13% (95% CI, 0,07-0,20%);  
· T13 - DR 91,0% (95% CI, 85,0-95,6%); FPR 0,13% (95% CI, 0,05-0,26%). 

 
Diversi fattori giustificano queste discrepanze, compresa la presenza di un v a n i s h i n g  t w i n , una 
malattia metastatica materna, un mosaicismo cromosomico materno, l’assenza/insufficienza della 
FF, anche se la ragione principale sarebbe ascrivibile ad un mosaicismo feto-placentare. Infatti, il 
cffDNA presente nel plasma materno origina dal citotrofoblasto placentare che, come è noto, 
mostra, in una percentuale dei casi, un cariotipo discordante rispetto a quello fetale. Le analisi 
cromosomiche del trofoblasto hanno, di fatto, individuato percentuali variabili di discordanza per 
le diverse aneuploidie.  

 
Sembrerebbe dunque che la specificità dei test sul cffDNA, negli studi che hanno arruolato oltre 
10.000 campioni, riveli una FPR <1/1.000, in accordo con la percentuale delle discordanze feto-
placentari emersa dalle analisi cromosomiche effettuate sul citotrofoblasto.  
 
 
4.1.b Sensibilità e specificità dello screening delle T13, T18, T21 nelle gravidanze gemellari 

L’analisi del cffDNA può essere effettuata sulle gravidanze bigemine, anche dopo donazione di 
gameti. L’analisi è limitata allo screening delle principali trisomie autosomiche ed risultato esprime 
una probabilità distribuita tra i due feti. 

Sebbene la casistica sia limitata, gli studi che hanno quantizzato la percentuale della FF mediante 
SNP, che consente nelle gravidanze dizigoti (DZ) di distinguere e misurare il contributo di ciascuno 
dei due gemelli, hanno permesso di acquisire dati interessanti. Nelle gravidanze DZ, il gemello più 
piccolo, che fornisce una quantità minore di DNA, produce una FF statisticamente inferiore alla 
media della FF presente nelle gravidanze singole (8,7%, range 4,1-30%, rispetto a 11,7%, range 4-
38,9%; p<0.001) (Bevilacqua et al, 2015).   

FPR tot 0,35%



• Monosomia X – DR 90,3% (95% CI, 85,7-94,2%); FPR 0,23% (95% CI, 0,14-0,34%)
• SCA – DR 93% (95% CI, 85,8-97,8%); FPR 0,14% (95% CI, 0,06-0,24%)



NIPT e gravidanze gemellari
• Può essere effettuato sulle gravidanze bigemine, 

anche dopo donazione di gameti
• L’analisi è limitata allo screening delle principali trisomie 

autosomiche  ed il risultato esprime una probabilità 
distribuita tra i due feti

• Nelle gravidanze DZ il contributo della FF da parte delle 
due placente può essere disomogeneo ed è possibile 
che una di esse non sia sufficientemente rappresentata 
(FF < 4%).

• In queste gravidanze aumenta la probabilità di un FNR 
per l’assente/insufficiente contributo della FF da parte di 
una delle due placente Ministero della Salute Linee Guida NIPT maggio 2015

Bevilacqua et al Ultrasound Obstet  Gynecol 2015



NIPT e gravidanze gemellari

• T21 – SENSIBILITA’ 95%
• T18 – SENSIBILITA’ 86%
• T13 – SENSIBILITA’ 100%
I dati numerici delle T18 e 13 sono comunque troppo limitati per raggiungere un 

valore verosimile di sensibilità

Non sono stati ottenuti FPR per nessuna delle tre trisomie

Ministero della Salute Linee Guida NIPT maggio 2015
Gil Fetal Diagn Ther 2014
Huang Prenat Diagn. 2014
Bevilacqua Ultrasound Obstet Gynecol 2015



NIPT VANTAGGI

• DR più alta di tutti gli altri test di screening per le 
gravidanze singole per la T21

• Alto valore predittivo negativo per la T21
• Tasso più basso di Falsi Positivi (meno donne 

verranno sottoposte “inutilmente” a esame 
invasivo)

• Test eseguibile già dalla 10° sg



NIPT LIMITI

• La stima del rischio è limitata a specifiche 
aneuploidie fetali. I dati emersi dalle analisi 
citogenetiche eseguite su amniociti indicano che 
queste aneuploidie incidono tra il 50 e il 75% di 
tutte le patologie cromosomiche, in rapporto 
all’età materna

• NIPT non è in grado di identificare la presenza di 
traslocazioni sbilanciate, delezioni e duplicazioni



NIPT LIMITI

• In una percentuale di casi che varia dall’1 all’8% 
il campione acquisito non è idoneo ad essere 
refertato. Molti casi sono dovuti ad una 
insufficiente quantità di DNA fetale presente nel 
plasma materno (Fetal Fraction; FF)

Bianchi t al Obstet Gynecol 2012;119:890-901; Norton et al Am J Obstet Gynecol 2012; 207:137.el-137.e8 
; Palomaki et al Genet Med 2011;13:913-20; Pergament et al Obstet Gynecol 2014;124:210-8



• FF influenza l’accuratezza della NIPD Æ  campioni con FF < 3-4% sono 
considerati non idonei per l’analisi (Canick et al. 2013) in quanto possono 
dare origine a risultati falsi negativi o non interpretabili (fallimento del 
test). 

 
• La determinazione della FF rappresenta un importante step preliminare 

(pre-MPS) per selezionare i campioni che possono essere utilizzati per 
NIPD. 

 
 

c c f D N A  f e t a l e  

c c f D N A  t o t a l e  ( f e t a l e  +  m a t e r n o )  F F ( % )  =  

Fetal Fraction (FF) 

• FF influenza l’accuratezza della NIPD Æ  campioni con FF < 3-4% sono 
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dare origine a risultati falsi negativi o non interpretabili (fallimento del 
test). 

 
• La determinazione della FF rappresenta un importante step preliminare 

(pre-MPS) per selezionare i campioni che possono essere utilizzati per 
NIPD. 

 
 

c c f D N A  f e t a l e  

c c f D N A  t o t a l e  ( f e t a l e  +  m a t e r n o )  F F ( % )  =  

Fetal Fraction (FF) 

La FF può variare da valori < 4% a valori del 
40% con una media del 10% alla XII 
settimana



Fetal Fraction Expected ratio for 
trisomy

4% 1,02

10% 1,05

20% 1,10

40% 1,20

• FF influenza l’accuratezza della NIPD Æ  campioni con FF < 3-4% sono 
considerati non idonei per l’analisi (Canick et al. 2013) in quanto possono 
dare origine a risultati falsi negativi o non interpretabili (fallimento del 
test). 
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(pre-MPS) per selezionare i campioni che possono essere utilizzati per 
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Essenziale per assicurare una buona 
accuratezza del test



 

•Non tutti i laboratori riportano la FF

•Non tutti i laboratori misurano la FF

• FF influenza l’accuratezza della NIPD Æ  campioni con FF < 3-4% sono 
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E’ influenzata da

• BMI materno
• EG
• Tipo di aneuploidia

Non è influenzata da

• Età materna
• Valore NT

• FF influenza l’accuratezza della NIPD Æ  campioni con FF < 3-4% sono 
considerati non idonei per l’analisi (Canick et al. 2013) in quanto possono 
dare origine a risultati falsi negativi o non interpretabili (fallimento del 
test). 

 
• La determinazione della FF rappresenta un importante step preliminare 

(pre-MPS) per selezionare i campioni che possono essere utilizzati per 
NIPD. 
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FF diminuisce all’aumentare del 
BMI a causa dell’elevato turnover 
degli adipociti che determina un 

aumento del DNA circolante 
materno 

Studio condotto su 22,384 campioni di plasma 
 

Tra la 10-21 settimana di gravidanza il DNA fetale 
aumenta dello 0.1% ogni settimana  

(nel 2% dei casi  FF era <4%) 
 

Oltre la 21 settimana si ha un aumento del DNA 
fetale dell’1% ogni settimana 

 

( W a n g  e t  a l .  2 0 1 3 )  

Fetal Fraction e BMI 

Fetal Fraction e periodo gestazionale 

• La FF diminuisce con l’aumentare 
del BMI materno a causa 
dell’elevato turnover degli adipociti 
che determina un aumento del 
DNA circolante materno



FF diminuisce all’aumentare del 
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aumento del DNA circolante 
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Studio condotto su 22,384 campioni di plasma 
 

Tra la 10-21 settimana di gravidanza il DNA fetale 
aumenta dello 0.1% ogni settimana  

(nel 2% dei casi  FF era <4%) 
 

Oltre la 21 settimana si ha un aumento del DNA 
fetale dell’1% ogni settimana 

 

( W a n g  e t  a l .  2 0 1 3 )  

Fetal Fraction e BMI 

Fetal Fraction e periodo gestazionale 

e EG

      

 La frazione di DNA fetale diminuisce nelle donne obese e 
all’aumentare  dell’epoca  gestazionale 

20/09/2013 Dr.ssa Marianna Andreani 

Prenatal Diagnosis 2013; 33: 662-666 

      

 La frazione di DNA fetale diminuisce nelle donne obese e 
all’aumentare  dell’epoca  gestazionale 

20/09/2013 Dr.ssa Marianna Andreani 

Prenatal Diagnosis 2013; 33: 662-666 

• Tra 10 - 21 sg il DNA fetale 
aumenta dello 0,1% ogni 
settimana

• Oltre la 21° sg aumenta 
dell’1% ogni settimana



FF diminuisce all’aumentare del 
BMI a causa dell’elevato turnover 
degli adipociti che determina un 

aumento del DNA circolante 
materno 

Studio condotto su 22,384 campioni di plasma 
 

Tra la 10-21 settimana di gravidanza il DNA fetale 
aumenta dello 0.1% ogni settimana  

(nel 2% dei casi  FF era <4%) 
 

Oltre la 21 settimana si ha un aumento del DNA 
fetale dell’1% ogni settimana 

 

( W a n g  e t  a l .  2 0 1 3 )  

Fetal Fraction e BMI 

Fetal Fraction e periodo gestazionale 

e aneupliodie

• FF  leggermente più alta dell’atteso nei feti con 
T21

• FF più bassa dell’atteso nei feti con

a.T18

b.T13

c. Monosomia X

d.Triploidia



FF diminuisce all’aumentare del 
BMI a causa dell’elevato turnover 
degli adipociti che determina un 

aumento del DNA circolante 
materno 

Studio condotto su 22,384 campioni di plasma 
 

Tra la 10-21 settimana di gravidanza il DNA fetale 
aumenta dello 0.1% ogni settimana  

(nel 2% dei casi  FF era <4%) 
 

Oltre la 21 settimana si ha un aumento del DNA 
fetale dell’1% ogni settimana 

 

( W a n g  e t  a l .  2 0 1 3 )  

Fetal Fraction e BMI 

Fetal Fraction e periodo gestazionale 

< 4%

• La % di patologie cromosomiche in questi campioni è 
significativamente più alta rispetto a quella dei campioni 
con FF > 4%

    13,8% vs 2,4%
• Circa la metà di questi casi, sottoposti a secondo 

campionamento, confermano che la FF è < 4%
• Le anomalie riscontrate sono state:
 Triploidia
 T18
 T13
 T20 
 45X0 Ministero della Salute Linee Guida NIPT maggio 2015



NIPT RACCOMANDAZIONI

Cell-free DNA Screening for Fetal Aneuploidy

A B S T R A C T :  Noninvasive prenatal screening that uses cell-free DNA from the plasma of pregnant women 
offers tremendous potential as a screening method for fetal aneuploidy. A number of laboratories have validated 
different techniques for the use of cell-free DNA as a screening test for fetal aneuploidy. All tests have a high 
sensitivity and specificity for trisomy 18 and trisomy 21, regardless of which molecular technique is used. Women 
whose results are not reported, indeterminate, or uninterpretable (a “ no call”  test result) from cell-free DNA 
screening should receive further genetic counseling and be offered comprehensive ultrasound evaluation and 
diagnostic testing because of an increased risk of aneuploidy. Patients should be counseled that cell-free DNA 
screening does not replace the precision obtained with diagnostic tests, such as chorionic villus sampling or amnio-
centesis and, therefore, is limited in its ability to identify all chromosome abnormalities. Cell-free DNA screening 
does not assess risk of fetal anomalies such as neural tube defects or ventral wall defects. Patients who are 
undergoing cell-free DNA screening should be offered maternal serum alpha-fetoprotein screening or ultrasound 
evaluation for risk assessment. The cell-free DNA screening test should not be considered in isolation from other 
clinical findings and test results. Management decisions, including termination of the pregnancy, should not be 
based on the results of the cell-free DNA screening alone. Patients should be counseled that a negative cell-free 
DNA test result does not ensure an unaffected pregnancy. Given the performance of conventional screening 
methods, the limitations of cell-free DNA screening performance, and the limited data on cost-effectiveness in 
the low-risk obstetric population, conventional screening methods remain the most appropriate choice for first-line 
screening for most women in the general obstetric population.

Recom m endat ions

 •  A discussion of the risks, benefits, and alternatives of 
various methods of prenatal screening and diagnostic 
testing, including the option of no testing, should 
occur with all patients.

 • Given the performance of conventional screening 
methods, the limitations of cell-free DNA screen-
ing performance, and the limited data on cost-
effectiveness in the low-risk obstetric population, 
conventional screening methods remain the most 
appropriate choice for first-line screening for most 
women in the general obstetric population. 

 •  Although any patient may choose cell-free DNA anal-
ysis as a screening strategy for common aneuploidies 
regardless of her risk status, the patient choosing this 
testing should understand the limitations and benefits 

of this screening paradigm in the context of alterna-
tive screening and diagnostic options.

 • The cell-free DNA test will screen for only the com-
mon trisomies and, if requested, sex chromosome 
composition. 

 • Given the potential for inaccurate results and to 
understand the type of trisomy for recurrence-risk 
counseling, a diagnostic test should be recommended  
for a patient who has a positive cell-free DNA test 
result.

 • Parallel or simultaneous testing with multiple 
screening methodologies for aneuploidy is not cost- 
effective and should not be performed.

 •  Management decisions, including termination of the 
pregnancy, should not be based on the results of the 
cell-free DNA screening alone.

COM M ITTEE  O P IN IO N

Committee on Genetics 
Society for Maternal–Fetal Medicine
This document reflects emerging clinical and scientific advances as of the date issued and is subject to change. The information should 
not be construed as dictating an exclusive course of treatment or procedure to be followed.

The American College of 
Obstetricians and Gynecologists
WOMEN’S HEALTH CARE PHYSICIANS

Number 640 •  September 2015 (This Committee Opinion Replaces Committee Opinion Number 545)
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1. E’ necessario che le 
donne che intendano 
sottoporsi al NIPT 
ricevano 
preliminarmente un 
COUNSELLING 
APPROPRIATO

NIPT RACCOMANDAZIONI



NIPT RACCOMANDAZIONI
• Accurata anamnesi famigliare: condizioni che 

richiedono altre tipologie di screening e/o di diagnosi 
prenatale

• Discussione dei rischi  e dei benefici  dei test 
diagnostici e dei diversi test di screening  disponibili, 
compresa anche la possibilità di non sottoporsi a 
nessun test



NIPT RACCOMANDAZIONI
• Devono essere illustrati sia i vantaggi che i limiti del 

NIPT; in particolare va chiarito che il NIPT non è un test 
diagnostico ma un test di screening:

- Un risultato negativo non assicura un feto non affetto

- Un risultato positivo deve essere confermato con tecnica 
invasiva



Trisomia 21 Trisomia 18 Trisomia 
13

Mon X

Rischio di CVS a 
mosaico dopo NIPT 
positivo

2% 4% 22% 59%

The type of feto-placental aneuploidy detected by cfDNA testing 
may influence the choice of confirmatory diagnostic procedure
Grati FR et al Prenat Diagn 2015

NIPT POSITIVO: Villocentesi o 
amniocentesi?



NIPT POSITIVO: Villocentesi o 
amniocentesi?

VILLOCENTESI

• T21
• T18

AMNIOCENTESI

• Trisomia 13
• Monosomia X



NIPT RACCOMANDAZIONI

•  La possibilità  di un mancato risultato  deve essere 
spiegata alla donna; in questi casi occorre:

 Eseguire un nuovo counselling
 Eseguire una attenta valutazione ecografica 
 Ripetizione NIPT vs Esecuzione di test invasivo
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Cell-free DNA Screening for Fetal Aneuploidy

A B S T R A C T :  Noninvasive prenatal screening that uses cell-free DNA from the plasma of pregnant women 
offers tremendous potential as a screening method for fetal aneuploidy. A number of laboratories have validated 
different techniques for the use of cell-free DNA as a screening test for fetal aneuploidy. All tests have a high 
sensitivity and specificity for trisomy 18 and trisomy 21, regardless of which molecular technique is used. Women 
whose results are not reported, indeterminate, or uninterpretable (a “ no call”  test result) from cell-free DNA 
screening should receive further genetic counseling and be offered comprehensive ultrasound evaluation and 
diagnostic testing because of an increased risk of aneuploidy. Patients should be counseled that cell-free DNA 
screening does not replace the precision obtained with diagnostic tests, such as chorionic villus sampling or amnio-
centesis and, therefore, is limited in its ability to identify all chromosome abnormalities. Cell-free DNA screening 
does not assess risk of fetal anomalies such as neural tube defects or ventral wall defects. Patients who are 
undergoing cell-free DNA screening should be offered maternal serum alpha-fetoprotein screening or ultrasound 
evaluation for risk assessment. The cell-free DNA screening test should not be considered in isolation from other 
clinical findings and test results. Management decisions, including termination of the pregnancy, should not be 
based on the results of the cell-free DNA screening alone. Patients should be counseled that a negative cell-free 
DNA test result does not ensure an unaffected pregnancy. Given the performance of conventional screening 
methods, the limitations of cell-free DNA screening performance, and the limited data on cost-effectiveness in 
the low-risk obstetric population, conventional screening methods remain the most appropriate choice for first-line 
screening for most women in the general obstetric population.

Recom m endat ions

 •  A discussion of the risks, benefits, and alternatives of 
various methods of prenatal screening and diagnostic 
testing, including the option of no testing, should 
occur with all patients.

 • Given the performance of conventional screening 
methods, the limitations of cell-free DNA screen-
ing performance, and the limited data on cost-
effectiveness in the low-risk obstetric population, 
conventional screening methods remain the most 
appropriate choice for first-line screening for most 
women in the general obstetric population. 

 •  Although any patient may choose cell-free DNA anal-
ysis as a screening strategy for common aneuploidies 
regardless of her risk status, the patient choosing this 
testing should understand the limitations and benefits 

of this screening paradigm in the context of alterna-
tive screening and diagnostic options.

 • The cell-free DNA test will screen for only the com-
mon trisomies and, if requested, sex chromosome 
composition. 

 • Given the potential for inaccurate results and to 
understand the type of trisomy for recurrence-risk 
counseling, a diagnostic test should be recommended  
for a patient who has a positive cell-free DNA test 
result.

 • Parallel or simultaneous testing with multiple 
screening methodologies for aneuploidy is not cost- 
effective and should not be performed.

 •  Management decisions, including termination of the 
pregnancy, should not be based on the results of the 
cell-free DNA screening alone.
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NIPT RACCOMANDAZIONI

2. Prima del test deve essere acquisito il CONSENSO 
della DONNA



NIPT RACCOMANDAZIONI
3. Il NIPT deve essere collegato e preceduto da un 
accurato CONTROLLO  ECOGRAFICO  dopo l’ 11 
settimana effettuato da operatori accreditati nell’esame 
della 11-13,6 sg

Nel caso in cui i dati ecografici suggeriscano un aumento  
del rischio di patologia cromosomica del feto, deve essere 
valutata l’opportunità di eseguire direttamente diagnosi 
prenatale invasiva per valutazione del cariotipo, integrato 
eventualmente da altre tecniche (cghArray)

Ministero della Salute Linee 
Guida NIPT Maggio 2015 



NIPT RACCOMANDAZIONI

4. E’ auspicabile che l’ESITO  del test sia refertato in 
termini di rischio e non come presenza/assenza di 
anomalia

5. E’ auspicabile  che sia riportata nel referto la FRAZIONE 
 FETALE  rilevata dal laboratorio per poter valutare 
l’attendibilità del test
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NIPT RACCOMANDAZIONI
6. Sebbene il NIPT possa essere 
eseguito anche in caso di 
GRAVIDANZE GEMELLARI 
BIGEMINE (anche da ovodonazione),  i 
dati disponibili sono limitati. 
L’accuratezza del test deve essere 
ulteriormente studiata ed è comunque 
inferiore rispetto alla gravidanza 
singola.

Per questi motivi, al momento, il NIPT 
non è raccomandato nelle donne con 
gravidanza gemellare Canick et al Prenat Diagn 2012;32:730-4

Huang et al Prenat Diagn 2014;34:335-40
ACOG Committee Opinion No.640



Come inserire il NIPT nella pratica 
clinica ?

Nelle donne ad 
alto rischio

Nella 
popolazione 
generale

Come test di I° 
scelta

Dopo test di 
screening 
convenzionali



Alto Rischio vs Popolazione generale 
prima del 2015

NIPT  raccomandato come test di screening unicamente 
nelle donne ad alto rischio di aneuploidia:

-Età materna > 35 anni al momento del parto
-Segni ecografici suggestivi di aumentato rischio di 
aneuploidia
-Donne con precedenti gravidanze affette da trisomia

-Donne con test di screening del I° o del II° trimestre 
positivo

-Genitore portatore di una traslocazione robertsoniana 
bilanciata con un aumentato rischio di trisomia 13 o 21 
fetale



Alto Rischio vs Popolazione 
generale: 2015



NIPT nella Popolazione generale

• La sensibilità e la specificità del NIPT nella 
popolazione generale sono simili a quelle 
riportate nelle donne ad alto rischio

• L’utilizzo del NIPT è possibile anche nella 
popolazione generale



• Il valore predittivo positivo (VPP) è più 
basso nella popolazione generale data la 
minor prevalenza di queste aneuploidie in 
questa popolazione

• Meno donne con un test positivo avranno 
un feto affetto e quindi maggiore sarà il 
numero di FP

NIPT nella Popolazione generale 
limiti:



ACOG Committee Opinion No.640



NIPT nella Popolazione generale 
limiti:

• Le tre trisomie valutate (21,18,13) 
rappresentano una proporzione più piccola 
delle anomalie cromosomiche riscontrate 
nella popolazione ostetrica generale 
rispetto a quelle riscontrate nella 
popolazione a rischio



• I test di screening convenzionali 
rimangono i test di screening di prima 
scelta nella popolazione ostetrica generale

NIPT nella Popolazione generale: 
conclusioni

ACOG Committee Opinion No.640



Counselling 
prenatale

Counselling 
prenatale

Ecografia del I° 
trimestre

Ecografia del I° 
trimestre

Villo/amnio Villo/amnio 
Test 

combinato
Test 

combinato NIPTNIPT

Nessun 
test

Nessun 
test

Non ulteriori 
test

Non ulteriori 
test

POPOLAZIONE 
GENERALE



Counselling 
prenatale

Counselling 
prenatale

Ecografia del I° 
trimestre

Ecografia del I° 
trimestre

Villocentesi/amniocent
esi

Villocentesi/amniocent
esi

Test 
combinato

Test 
combinato NIPTNIPT

Nessun 
test

Nessun 
test

Non ulteriori 
test

Non ulteriori 
test

POPOLAZIONE 
A RISCHIO
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s u o  e l e v a t o  v a l o r e  p r e d i t t i v o  n e g a t i v o .  Il risultato dello screening fa comunque riferimento 

alle caratteristiche genetiche del citotrofoblasto (placenta) che, in rari casi, possono essere 

discordanti rispetto a quelle del feto (discrepanza feto-placentare). 

 

6 .  I l  N I P T  n o n  è  s o s t i t u t i v o  e  p e r c i ò  n o n  e v i t a  d i  e f f e t t u a r e  l e  a l t r e  i n d a g i n i  c l i n i c h e ,  

l a b o r a t o r i s t i c h e  e  s t r u m e n t a l i  c h e  f a n n o  p a r t e  i n t e g r a n t e  d e l  m o n i t o r a g g i o  d e l l a  g r a v i d a n z a .  

 

7 .  I  C e n t r i  c h e  e r o g a n o  i l  t e s t  d e v o n o :  

a )  a v e r e  c o m p e t e n z e  n e l l a  d i a g n o s i  e c o g r a f i c a ;   

b )  a v e r e  c o m p e t e n z a  n e l l a  d i a g n o s i  p r e n a t a l e ;   

c )  e s s e r e  i n  g r a d o  d i  o f f r i r e  l a  c o n s u l e n z a  p r e - t e s t  e  p o s t - t e s t ;   

d )  e s s e r e  c o l l e g a t i  c o n  i l  l a b o r a t o r i o  d i  c u i  a l  p u n t o  8 .  

 

8 .  I  l a b o r a t o r i  c h e  e s e g u o n o  i l  t e s t  d e v o n o :   

a )  e s s e r e  c e r t i f i c a t i ;   

b )  p a r t e c i p a r e  a  p r o g r a m m i  d i  c o n t r o l l o  d e l l a  q u a l i t à ,  n a z i o n a l i  e d  i n t e r n a z i o n a l i ;   

c )  e s s e r e  d o t a t i  d i  p e r s o n a l e  c o n  c o m p e t e n z a  s p e c i f i c a  n e l l e  t e c n i c h e  d i  N G S .   

N e l  c a s o  i n  c u i  i  l a b o r a t o r i  s v i l u p p i n o  p r o t o c o l l i  o r i g i n a l i ,  è  n e c e s s a r i o  c h e  l e  t e c n i c h e  e  l e  

p r o c e d u r e  b i o i n f o r m a t i c h e  s i a n o  r e s e  p u b b l i c h e  e  d i s p o n i b i l i  a l l a  v a l i d a z i o n e  s c i e n t i f i c a .  

 

9 .  C o n s i d e r a t o  c h e  i l  N I P T  è  i l  t e s t  p r e n a t a l e  n o n  i n v a s i v o  m a g g i o r m e n t e  s e n s i b i l e ,  è  

n e c e s s a r i o  c h e ,  a  l i v e l l o  c e n t r a l e  ( M i n i s t e r o  d e l l a  S a l u t e ,  S S N )  e  r e g i o n a l e  ( S S R ) ,  v e n g a  p r e s a  

i n  c o n s i d e r a z i o n e  l a  s u a  i n t r o d u z i o n e  c o m e  t e s t  d i  p r i m a  o  d i  s e c o n d a  s c e l t a ,  p e r  i l  

m o n i t o r a g g i o  d e l l e  p r i n c i p a l i  a n e u p l o i d i e  a u t o s o m i c h e .   
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Il test va integrato con le strategie di screening attuali, non sostituendosi 
a queste.
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