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Test prenatale non invasivo

(Noninvasive Prenatal Testing,
NIPT)

Che cos'e il test NIPT?

Il test NIPT, noto anche come screening del DNA fetale libero (Cell-Free NIPT esegue lo screening per:

DNA, cfDNA), rappresenta un'opzione all'avanguardia per lo screening e Trisomia 21 (sindrome di Down)
delle aneuploidie. Il test NIPT sottopone a screening in modo sicuro e Trisomia 18 (sindrome di Edwards)
€ non invasivo la maggior parte delle comuni aneuploidie cromosomiche e Trisomia 13 (sindrome di Patau)
ad appena 10 settimane di gestazione, utilizzando un singolo prelievo di e Determinate aneuploidie

sangue materno. Le societa del settore, inclusa I'American Congress of cromosomiche sessuali

Obstetricians and Gynecologists (ACOG), hanno raccomandato il test NIPT
come un'opzione per tutte le donne in gravidanza, indipendentemente dall'eta o dal profilo di rischio.'?

In che modo il test NIPT & diverso dai metodi tradizionali di screening del siero?
Il test NIPT presenta un livello superiore di sensibilita e specificita rispetto al tradizionale screening del siero'
ed e in grado di offrire:
e | e percentuali piu elevate riportate di rilevamento per la sindrome di Down'
e | e percentuali pit basse riportate di falsi positivi per la sindrome di Down'
e | a finestra temporale di screening piu ampia (eseguito ad appena 10 settimane di gestazione fino
al termine della gravidanza)'=

Come posso scegliere il test NIPT migliore per le mie pazienti?

E importante scegliere il test NIPT giusto per le vostre pazienti. Esistono diversi metodi per eseguire il test NIPT,
ma il sequenziamento di nuova generazione (Next-Generation Sequencing, NGS) € il metodo piu pubblicato.*

Il test NIPT basato sul sequenziamento dell'intero genoma offre le percentuali piu basse di fallimento rispetto ad
altre tecnologie.®® Un fallimento del test rappresenta in realta un risultato inconcludente. Pud aumentare |'ansia per
la paziente e per il medico e, potenzialmente, incrementare I'utilizzo di diverse procedure di follow-up invasive per
ottenere informazioni.




Limiti del test

Il test prenatale non invasivo (NIPT) basato sull'analisi del DNA fetale libero ottenuto da sangue materno € un test di screening e non

un test diagnostico. Si verificano risultati falsi positivi e falsi negativi. | risultati del test non devono essere utilizzati come sola base per
la diagnosi. Sono necessari ulteriori test di conferma prima di prendere una decisione irreversibile sulla gravidanza. Un risultato negativo
non elimina la possibilita che la gravidanza presenti un‘anomalia cromosomica o sottocromosomica. Questo test non sottopone

a screening le poliploidie (ad es. triploidie), difetti alla nascita come difetti di chiusura del tubo neurale, disordini di un singolo gene

o0 altre condizioni come I'autismo. Esiste una piccola possibilita che i risultati del test possano non riflettere lo stato cromosomico del
feto, ma piuttosto riflettere le modifiche cromosomiche nella placenta (ossia, mosaicismo confinato alla placenta [Confined Placental
Mosaicism, CPM]) o nella madre che potrebbero o meno avere un significato clinico.
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