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9 SETTIMANE (LVS) 26 MM 



CRITERI PER LA DIAGNOSI DI ABORTO

• Non si visualizza l’attività cardiaca in embrione 
con CRL ≥ 7mm  per via  TRANSVAGINALE;

• Non si visualizza l’attività cardiaca in embrione 
con CRL ≥ 10mm  per via  TRANSADDOMINALE

• Non si visualizza l’embrione in un sacco 
gestazionale con diametro medio ≥ 25 mm



Diagnosi mola completa: 
1)dimostrazione ecografica di trofoblasto ispessito con vescicole

2) elevati livelli β HCG

Mola completa



embrione

Mola parziale

Diagnosi mola parziale: 
1) degenerazione cistica della placenta

2) sacco gestazionale contenente l’embrione /feto plurimalformato  dotato o 
meno di attività cardiaca



Gravidanza ectopica-Diagnosi 
ECOGRAFIA TRANSVAGINALE



Utero “vuoto”

• ABORTO COMPLETO : assenza di tessuto 
trofoblastico in pz con precedente riscontro di 
camera gestazionale ben documentata

• ABORTO INCOMPLETO : echi iperecogeni, 
vascolarizzazione spesso presente

• GRAVIDANZA A LOCALIZZAZIONE SCONOSCIUTA



Gravidanza ectopica-Diagnosi 
ECOGRAFIA TRANSVAGINALE



Gravidanza ectopica – sedi anatomiche



Gravidanza ectopica – sedi anatomiche

UTERINA

Cervicale(1:18,000) 

Angolare

Cornuale

Scar pregnancy(<1%)

EXTRAUTERINA

TUBARICA (95-96%)

-Ampolla 70% 
-Istmo 12% 
-Infundibolo 11% 
-Interstiziale e cornuale2%

OVARICA (1:40,000) 

ADDOMINALE (1:10,000) 



Gravidanza ectopica-Diagnosi 
ECOGRAFIA TRANSVAGINALE





Gravidanza con placenta impiantata nella 
nicchia di precedente TC



VALUTAZIONE MORFOLOGIA UTERO
ISPESSIMENTI NODULARI 

• Sede (parete ant., post., 
lat….)

• Posizione (sottomucoso, 
intramurale, sottosieroso)

• Dimensioni e ecostruttura

• Mioma ? o fenomeno di 
Braxton Hicks ?



MORFOLOGIA DELL’UTERO  
mioma - fenomeno di Braxton Hicks



Valutazione dell’ utero



Valutazione degli annessi – corpo luteo

Il riconoscimento del 
corpo luteo è favorito 
dal Color Doppler che 
consente di identificare 
il caratteristico “ring of 
fire”



Gravidanza gemellare
numero e vitalità dei feti



GRAVIDANZA GEMELLARE

• Prevalenza 2%

• 2/3 non identici (dizigoti)

• 1/3 identici (monozigoti)



Monozigoti Dizigoti
(identici)                  (fraterni)

Zigosità: definisce il numero degli zigoti

Gravidanze gemellari - Zigosità



CORIONICITA’ definisce 
quale è la placentazione:
monocoriale
bicoriale
pluricoriale

AMNIONICITA’ definisce 
quale è il numero di cavità 
amniotiche:
Monoamniotica
Biamniotica
pluriamnoitica

Possono essere definite ecograficamente



<4 giorni

4-8 giorni

8-13 giorni
> 13 giorni

Gravidanze gemellari - monozigoti

bicoriali-biamniotiche

monocoriali-biamniotiche

monocoriali-monoamniotiche

gemelli siamesi



Se la valutazione ecografica è effettuata 
ENTRO  11- 13 settimane la diagnosi di 
amnionicità/corionicità ha un’accuratezza 
di 99-100%MC/DA

DC/DA

DC/DA

UNICA MASSA PLACENTARE



Segno del “T”

P

Segno del “lambda”

Corionicità



Gravidanza gemellare
CORIONICITA’



Gravidanza gemellare
CORIONICITA’

• La precocità dell’esame aumenta la precisione 

diagnostica



GRAVIDANZA GEMELLARE
gravidanza a rischio

RISCHI MATERNI
• diabete gestazionale
• ipertensione indotta dalla gravidanza
• taglio cesareo
RISCHI FETALI
• aborto spontaneo
• parto pretermine
• restrizione della crescita 
• trasfusione feto-fetale
• malformazioni
• attorcigliamento dei cordoni ombelicali 



Gravidanze gemellari monocoriali: complicazioni

Sindrome da trasfusione  gemello-gemello (TTTS)        (9-15% )
- cronica
- acuta

IUGR selettivo (21%)

Sequenza  anemia- policitemia  (TAPS)

Gemelli monoamniotici (1%)

Morte in utero di un gemello



Determinazione ecografica della placentazione

Utile per l’inquadramento del rischio di aneuploidie

Critica in caso di diagnosi invasiva

Determinante per l’inquadramento dei rischi e 
controllo della gravidanza

Le gravidanze monocoriali hanno rischi specifici e più
elevati rispetto alle bicoriali



MONITORAGGIO ECOGRAFICO
linee guida ISUOG



ECOGRAFIA PRIMO TRIMESTRE

GRAVIDANZA GEMELLARE-STIMA DEL RISCHIO

• Numero (bigemina, trigemina, quadri…, ecc. )
• Definizione Corionicità Amnionicità (bi /monocoriale; 

bi/monoamniotica)
• Corretta identificazione dei feti (situazione, 

localizzazione, sesso , ecc.)
• Datazione ( fare riferimento al CRL del gemello 

maggiore
• Programmazione del monitoraggio ecografico 
• Allegare SEMPRE al referto documentazione 

iconografica (ALMENO 1 immagine con entrambi i 
gemelli rappresentati assieme )



DOCUMENTAZIONE ICONOGRAFICA
gemelli a 8 settimane



Ecografia 11-13 settimane + 6gg 
Misurazione traslucenza nucale



TRISOMIA 21 ed ecografia 

TRANSLUCENZA NUCALE

osso nasale

angolo maxillo facciale 

flusso dotto venoso

flusso tricuspide

MARKER E SOFT MARKER

ANOMALIE STRUTTURALI



SENSIBILITA’ DIAGNOSI ECOGRAFICA  1° TRIMESTRE

AUTORI SETTIMANA ECO %

D’Ottavio et al.             1997          14 61,4

Bilardo et al.                 1998          11-14 43,5

Hafner et al.                 1998          10-13 12,5

Whitlow et al.              1999          10-15 58,7

Guariglia, Rosati          2000          precoce TV 57,9

Carvalho et al.             2000          11-14 31,2

Taipale et al.                2004                    13-14 18,2

Chen et al.                    2004 12-14 53,8

Souka et al.                  2006 11-14 50

Becker et al. 2006           11-13 83,7

Cedergren et al.          2006           11-14 40,6

Saltved et al.                2006                       12 19,9

Dane et al.                    2006           11-14 79,8

Chen et al.                    2008           precoce 40,2

Oztekin et al.                2009           11-14 66,7

Ebrashy et al.                2010 13-14 67,7

Jakobsen etal.               2011 11-14 25,8

Grande et al                  2012 I trimestre 49



Screening anomalie strutturali I trimestre

Distretto
anatomico

Reperto ecografico

testa Contorno osseo, linea mediana e plessi corioidei

volto Profilo, orbite, palato superiore

cuore 4 camere

torace Polmoni , diaframma

addome Stomaco, vescica, inserzione cordone ombelicale

colonna Sezione longitudinale,cute sovrastante

arti Ossa lunghe, mani, piedi,movimento articolazioni

ISUOG Practice Guidelines: performance of first-trimester fetal ultrasound scan
Ultrasound in Obstetrics & GynecologyVolume 41, Issue 1, January 2013, Pages: 102–113, 

http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/uog.12342/abstract


ECOGRAFIA PRIMO TRIMESTRE

VALUTAZIONE ANATOMIA FETALE



Trisomia 13 o sindrome di Patau

• polidattilia

• difetti della linea mediana 

oloprosencefalia, alterazioni 
del volto (labiopalatoschisi , 
profilo, micro-anoftalmia )

• cardiopatie

• omfalocele

• megavescica



Trisomia 18 o sindrome di Edwards

• dolicocefalia, microcefalia

• microretrognazia

• cardiopatia (90%)

• ernia diaframmatica

• piede torto,artrogriposi

• difetti della parete 
addominale

• megavescica e anomalie 
genito-urinarie

• atresia esofagea, ecc



Monosomia X o sindrome di Turner

• Igroma cistico

• Idrope fetale

• Coartazione aorta

• Idronefrosi

• Femore e omero corti



Triploidia 

• Grave ritardo di crescita 
precoce

• Ventricolomegalia, 
oloprosencefalia, gestation: 
a cohort study of 198,000 
pregnant ACC

• Micrognazia, LPS

• Malformazioni cardiache >

• Displasia renale, genitali 
ambigui

• Degenerazione molare

Detection of triploidy at 11–14 weeks of women UOG, ottobre 2013



Ecografia ed aneuploidie
conclusioni

• Elevato potenziale diagnostico dell’esame 
ecografico già dal I trimestre

• Strumentazione adeguata 

• Training , accreditamento

• Evoluzione diagnosi genetica



NT aumentata e cariotipo normale:
cosa fare ?

• Cut-off

• Patologie associate e possibilità diagnostiche

• Counseling

REVIEW- Increased nuchal translucency in euploid fetuses-
what should we telling the parents ?
C.M. Bilardo, E.Timmerman, et al Prenat Diagn 2010;30:93-102



Distribuzione dei valori normali della NT

99°



NT aumentata (≥3,5 mm) e patologie 
associate

• MALFORMAZIONI ( cardiopatie, schisi del volto, ernia 
diaframmatica,anomalie renali, displasie scheletriche )

• SINDROMI GENETICHE (sd. Noonan, Smith-Lemli-Opitz, 
atrofia musc. spinale, etc 

• ABERRAZIONI CROMOSOMICHE ( trisomie, delezioni )

• PERDITE FETALI ( aborto, MEF, parto 
prematuro,infezioni )

• DIFETTO DEL NEUROSVILUPPO



Gravidanze a rischio elevato per aneuploidie e/o 
sospetto anomalie strutturali



Probabilità di esito favorevole con NT 
aumentata



NT E PROBABILITA’ DI MALFORMAZIONE
Souka et.al, Am  J Obstet Gyneco 2005, 192(4): 1005-1021

%

NT



NT -DOTTO VENOSO – TRICUSPIDE
A 11-13 SETT+6 GG e rischio CARDIOPATIA 

Dotto venoso  - PIV : 2/3 dei feti con NT > 95°
percentile  cariotipo normale e CHD ha un 
DV-PIV  superiore al 95° percentile.

IL RISCHIO DI CARDIOPATIA  CON NT E DV-PIV > 
95° AUMENTA DI 3 VOLTE

E.Timmerman et al, 2010 UOG 36,668-675

Insufficienza tricuspide : rischio aumentato di 8 
volte per cardiopatia
Faiola et al,2005 UOG 26: 22-27 



TIPOLOGIA CARDIOPATIE ASSOCIATE A NT AUMENTATA
A.Atzei et al,Ultrasound Obstet Gynecol 2005; 26: 154–157



NT aumentata e sindromi genetiche
• Table 1—Genetic syndromes and chromosomal aberrations described in fetuses with increased NT and 

reported after publication
• of Souka’s overview (2005)
• Syndrome or chromosomal aberration Authors Year
• Pallister Killian syndrome Abad et al. 2006
• Kim et al. 2008
• Liberati et al. 2008
• Apert syndrome Aleem and Howarth 2005
• David et al. 2007
• Walker-Warburg syndrome Blin et al. 2005
• Coffin-Siris syndrome Bilardo et al. 2007
• Fryn’s syndrome Bilardo et al. 2007
• Ritscher-Schinzel syndrome Rusnak et al. 2008
• Split-hand/foot malformation Bijlsma et al. 2005
• Diastrophic dysplasia Bilardo et al. 2007
• Spondyloepiphyseal dysplasia congenita (SEDC) Chitty et al. 2006
• Cerebro-fronto-facial syndrome (Dandy-Walker variant and frontofacial dysmorphisms) Tonni et al. 2007
• Chondroectodermal dysplasia (Ellis-Van Creveld syndrome) Venkat-Raman et al. 2005
• Thrombocytopenia-absent-radius (TAR) syndrome Witters et al. 2005
• Cardiofaciocutaneous syndrome Witters et al. 2008
• Multiple pterygium syndrome Gundogan et al. 2006
• Orofaciodigital syndrome Type IV (Mohr-Majewski) Rosing et al. 2008
• Arthrogryposis, renal dysfunction, cholestasis (ARC) Sanseverino et al. 2006
• Thanatophoric dysplasia Wong et al. 2008
• Type I De Biasio et al. 2005
• Osteochondrodysplasia with severe osteopenia, preaxial polydactyly, clefting and Colombani et al. 2006
• dysmorphic features resembling filamin-related disorders
• Androgen insensitivity syndrome Yalinkaya et al. 2007
• Unbalanced translocations: Cheng et al. 2005
• —mono 9p24.3-pter and tri17q24.3-qter Brisset et al. 2006
• —46,XY,invdup(9)(p22.1p24) [arrCGH 9p22.1p24 (RP11-130C19–>RP11- 87O1)x3]. Kasakyan et al. 2008
• —Trisomy 15q due to t(X;15) (q22.3;q11.2) translocation Stankiewicz et al. 2006
• Deletions:
• —Chromosome 8 deletion Bilardo et al. 2007
• —De novo proximal interstitial 9q deletion Chen et al. 2005
• —Six-megabase deletion of chromosome 14q = 46,XX,der[14]t[13;14][q34;q32.2] De Pater et al. 2005
• —13q-syndrome Hindryckx et al. 2008
• —Partial deletion of chromosome 6p21 (46,XX,del(6)(p21)) Hulsbergen et al. 2007
• —De novo 16p13.11 microdeletion Law et al. 2008
• —Chromosome 5q subtelomeric deletion syndrome Rauch and Dorr 2007
• Marker chromosome (16) (p13.1–>q12.2) De Pater et al. 2006
• Trisomy 1q Wax et



NT aumentata e sindromi genetiche

• > 50 sindromi segnalate

• Sporadiche

• Bassa prevalenza : 1/10000 o meno

PER LA MAGGIOR PARTE DI QUESTE IMPOSSIBILE 
STABILIRE L’ASSOCIAZIONE TRA NT AUMENTATA E 

SINDROMI SPECIFICHE 





STUDIO DEI TRE SPAZI 

- Spina bifida aperta

- Malformazione di Dandy 
Walker

- Dandy Walker variant

- Cisti di Blake



GESTIONE CLINICA NT ≥ 3,5 mm

Consulenza genetica
CVS o AC

Anomalia 
cromosomica

Cariotipo normale
Eco morf. Precoce 
12-15 sett

Indagini molecolari

Array-CGH

Eco morfol 19 -21
+ ecocardiografia

CHD

Anomalia 
strutturale

microdelezione
22q11

Consulenza genetica

NT > 3,5 (99°)

Esame negativo

Controllo post natale



Conclusioni

• Datazione

• Localizzazione  e diagnosi di gravidanza ectopica

• Evolutività

• Gemellarità

• Ecografia di screening aneuploidie fetali

• Valutazione anatomia fetale sec. protocollo 
differenziato popolazione generale/gravidanze a 
rischio elevato per aneuploidie
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Vaso di Pandora ? O Cornucopia ?

GRAZIE


