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Eco screening lll trimestre descrizione dei findings:

- IUGR precoce

- Destrocardia con presenza di cardiopatia congenita
complessa (anomalia del situs cardiaco con
destrocardia, decorso parallelo di aorta e vena cava
interruzione di quest’ultima ed azygos continuation,
disproporzione camere cardiache con sezioni destre
prevalenti sulle sinistre, DIV perimembranoso in
malallineamento)

- Mancata visualizzazione dello stomaco (atresia
esofagea) con polidramnios

- Overlapping fingers

Quale potrebbe
essere la diagnosi?

A)
B)
C)

risomia 21
risomia 18
risomia 13

D)Altra aneuploidia
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TRISOMIA 18

Definizione: La trisomia 18, nota come sindrome di Edwards, e una malattia
cromosomica causata dalla presenza di una copia sovrannumeraria del cromosoma 18.
Incidenza: un bambino su 6.000 — 8.000 nati vivi.

Caratteristiche ecografiche : Aspetto a fragola del cranio, presenza di cisti dei plessi
corioidei, agenesia del corpo calloso, megacisterna magna, cleft facciali, micrognazia,
cardiopatie congenite, ernie diaframmatiche, atresia esofagea, onfalocele, arteria
ombelicale singola, anomalie renali, anomalie del rachide, piede torto congenito,
overlapping fingers e ritardo di crescita intrauterino

Diagnosi: cariotipo (standard/molecolare) su diagnosi prenatale invasiva.

Prognosi: Alto rischio di morte endouterina fetale, relativamente alla sopravvivenza
neonatale seppure la trisomia 18 sia stata storicamente ritenuta anomalia letale, ad
oggi il 50% del neonati sopravvive oltre 1 settimana ed il 5-10% oltre I'anno di vita.
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