
 

 

 

 

Ho pensato di raccogliere in modo organico e chiaro tutte le 

informazioni pratiche relative alla gravidanza. Mi sono basata sulle 

emozioni, i dubbi e gli interrogativi che le future mamme ci hanno 

espresso nel corso di questi anni. 

 

 

 

 



















TEST DEL DNA FETALE CIRCOLANTE NEL SANGUE 
MATERNO (CELL FREE DNA) 

Il test del DNA fetale circolante nel sangue materno permette l’analisi 

del DNA fetale presente nel sangue materno, riuscendo a valutare la 

presenza di aneuploidie fetali comuni in gravidanza, quali la Sindrome 

di Down (Trisomia 21), la Sindrome di Edwards (Trisomia 18), la 

Sindrome di Patau (Trisomia 13) e le aneuploidie dei cromosomi 

sessuali (Sindrome di Turner, Sindrome di Klinefelter, Sindrome di 

Jacobs, Sindrome della tripla X, etc.). 

La Trisomia è quella condizione in cui si trovano 3 copie di un 

cromosoma invece di 2. Il test prevede anche l’opzione di un 

approfondimento diagnostico di secondo livello, che consente di 

individuare la presenza nel feto di alterazioni cromosomiche strutturali 

ed alcune comuni sindromi da microdelezione/microduplicazione. 

Il test viene eseguito mediante un semplice prelievo di sangue della 

gestante senza comportare alcun rischio per la salute del feto. Tale 

prelievo può essere eseguito a partire dalla decima settimana di 

gestazione. L’indagine viene eseguita utilizzando la NGS, Next 

Generation Sequencing, tecnologia di biologia molecolare di ultima 

generazione. Le sequenze cromosomiche del DNA fetale vengono 

amplificate e successivamente quantificate mediante sofisticate 



analisi bioinformatiche al fine di determinare la presenza di eventuali 

aneuploidie cromosomiche. 

Il test del DNA fetale circolante nel sangue materno è un esame 

diverso dalle indagini di screening del primo e secondo trimestre. 

Questi ultimi sono test statistici indiretti che si basano su valutazioni 

di rischio a priori (età della paziente, riscontri ecografici sul feto e/o 

indagini biochimiche sul sangue materno). L’insieme di questi dati 

produce una percentuale di rischio di aneuploidia fetale. Il test del DNA 

fetale circolante nel sangue materno, invece è un’analisi diretta del 

DNA fetale circolante. Misura con accuratezza, la quantità relativa di 

DNA fetale dei cromosomi 13, 18, 21, X, Y, per rilevare l’eventuale 

presenza di aneuploidie fetali. 

L’esame prenatale non invasivo che analizza il DNA fetale libero 

circolante isolato da un campione di sangue materno è un test di 

screening e non è un test diagnostico. Benché questo test sia molto 

accurato, i risultati non sono diagnostici e devono essere valutati nel 

contesto del quadro clinico della gestante e della anamnesi familiare. 

Inoltre, l’esame non è sostitutivo della diagnosi prenatale invasiva 

(Villocentesi o Amniocentesi). 

Risultati ottenibili 

“POSITIVO” – Presenza di aneuploidia cromosomica: indica che il test 

ha rilevato nel feto una aneuploidia a livello di uno (o più) dei 

cromosomi investigati (21, 18, 13, X o Y). Il follow-up consigliato è un 



test di diagnosi prenatale invasiva, come il prelievo dei villi coriali 

(Villocentesi) o l'Amniocentesi. In nessun modo è possibile avvalersi 

della Legge 194/78 sulla interruzione volontaria della gravidanza senza 

prima aver confermato il risultato del test mediante amniocentesi o 

villocentesi. 

“NEGATIVO” - Assenza di aneuploidia cromosomica: indica che il test 

non ha rilevato la presenza di aneuploidie cromosomiche in uno dei 

cromosomi cromosomi esaminati. L’affidabilità del risultato viene 

riportato nella sezione “Risultati” del referto e nella sezione 

“Accuratezza del test” della relazione tecnica. Tale risultato indica che 

il feto non presenta aneuploidie a livello dei cromosomi investigati (21, 

18, 13, X o Y) ma non assicura che il feto sia sano per tali anomalie. 

Infatti, a causa della fisiologia placentare, tale risultato potrebbe non 

riflettere un reale stato di normalità del feto. 

In alcuni casi (circa il 2%) il test potrebbe produrre un risultato non 

ottimale o non conclusivo. In tali evenienze verrà richiesto alla 

gestante il prelievo di un nuovo campione ematico al fine di ripetere 

l’esame. Anche dopo la ripetizione, il test potrebbe non produrre un 

risultato conclusivo. In questi casi, è consigliato di ricorrere a metodi 

di diagnosi prenatale alternativi, quali per esempio l’amniocentesi o la 

villocentesi, in quanto in letteratura scientifica è stato riportato un 

aumento dell’incidenza 

di aneuploidie fetali nei campioni con risultato non conclusivo, per 

esempio a causa di bassa frazione fetale. 



In altri casi l’esame potrebbe fornire un risultato che indica un 

sospetto di presenza di aneuploidia cromosomica (risultato 

borderline). In tale evenienza verrà consigliato di confermare il 

risultato mediante diagnosi prenatale invasiva, così come per il 

risultato positivo. 

Accuratezza del test 

L’esame ha dimostrato, in studi di validazione preclinica, 

un’attendibilità superiore al 99% nel rilevare la trisomia 21, la trisomia 

18, la trisomia 13 e la Monosomia X, con percentuali di falsi positivi 

<0.1%. Sebbene l’errore del test è molto basso, questo tuttavia non è 

escludibile. 
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