Quinta Rivntone del Gruppe di Studio ¢ di Ricerca in Medicing Feeale
Parma, 6 - 7 giugno 1980

P. PAPARELLA, = GENTILL G, GIORLANDING
Istituto di Clinica Ostetrica e Ginecalugica,
Universita Gatrolica del 5. Cuore, Roma

DIAGNOSI ECOGRAFICA DI MALFORMAZIONI FETALL

SOMMARIO

Gli aa, riportano la loro casistics di diagnesi im uters di malformazieni
fetali con ecotomografia in tempo reale, Venpono deseritti aleeni casi riguar-
danti malformazioni ossee pitenuti intersssanti per l'aspetto ecografico efo

clinico.

The authars report thelr experience in ultrasound prenatal diapnoesis ef
conpenital anomalies. Four cases are described in details, reparding anomalies
of the skeleton, important for the echographic aspect.

INTRODUFZIONE

La semprc maggiore atzenzione dedicata a.la studio ecoprafice della anatomia
fetale,resa possibile dalla evoluziane reenologica delle apparecchiature eco-
grafiche, ha portate alla ideptificazions in wieros di un numero sempre Crescen
fe di malformazioni fetali. Nepli ultiml trenta mesi abblame identificate in
uters 15 casi di malformazioni fetali ( tab.1 1. Tra guesti,aleuni tipi di pid
frequente riscontro { idrocefalia, anencefalia, omfalecele, pulicistosi renale ¥
sono stati esavrientemente deseritti da vari ad. e ci sembra superflua descriver
1i in dettaplio paiché essi non presentano aspetti particolari che 1i differenzi-
no da quelli riportati in letteratura. altri tipi di malformazioni da noi diago-
cticate in uters | lsbiopalateschisi, complesse malformative da bande amniotiche |
sono stati opgetto di precedenti pubblicszioni © 1,2 ).

Nel presente lavoro descriviame pertante soltante i sepuenti gasi: 1) Acon-
droplasia; 2) Ostecgenesi imperfetta; 3 acondropencsi atipicas 4) Turricefalia
con polidattilia.

MATERIALI E METODI

Gli esami ecografici sono stati effettuati coen apparecchio Aloka 55D 202
in tempo reale fernito di sonda multicriztalle lineare da 3 MHz a 64 elementi.



CASISTICA

Caso 1:- Adondroplasia —

D.E.M. primigravida di anni 27, piunpge alla nostra osservazione alla 367
gettimana di pestazione, inviata per sospetto polidramnios. L'esame ecolomogra
fico evidenzia la presenza in uterc di feto unico, vive, i cul parametri biome
trici [ DEP:90mm,DTT:36mm,DAT:105mn} depongonc per un accrescimente mei limiti
superiori della norma. E' presente un modesto aumento del ligquide amniotico.

Gli arti superiori ed inferiori appaiono di lunghezza abnormemente ridotta. La
lunghezza del femore (52mm) e quella dell'omero (40mm) risultano notevolmente
al di sotte della norma (pari a guelle di un feto di eirca 26 settimane) in ba
se alla nostra retta di accrescimento delle ossa lunphe fetali (3). Oltre che
corte le ossa appaicno tozze e presentanc le estremitd della zona ecogena par-
tigolarmente aumentata ¢i volume (fote 1). La diserepanza tra 1l'acerescimento
della testa ¢ del tronce da un late e di guello delle ossa lunghe dall'altre,
ci portd ad ipotizzare la presenza di una patologia dell'accrescimento osseo
inenismo). Alla nascita avvenuta nel corse della 387 settimana =1 constata trat
tarsi di un case di acondroplasia.

Caso 2:— Osteogenesi imperfetia -

F.L. primigravida di anni 25, giunge alla nostra osservazione alla 317 set
timana per sospetto polidramnies. L'esame ecotomografico mostrs la presenza in
utero di feto vive di sesso fenotipico maschil= i eui valeri biometrici (DBP:75
mm,DTT :74ma,DAT: T5mm) deponpono per un sccrescimento infericore alla norma. E!
presente polidramnios di notevole grade. Gli arti (in particolare quelli inferio
ri)] appaiono sbnormemente ridotti in lunghczza per la presenza di ossa lunghe
deformate con aspetto "a nastro’. Tale reperto porta ad ipotizzare la presenza
di una malformazione & carico delle ossa del feto (probabilmente ostecgencsi im
perfettal. Tre giorni dope 1'osservazione ecografica,si verifica la nascita di
un feto malformato,che muore dopo dodici ere. L'esame auteptico conferma la dia
gnosi di osteopenesi imperfetta.(fote 2,3)

Caso 3:- Acondropenesi atipica/nenismo tanatoforo =

M.R. primigravida di anni 26 viene inviata alla 327 settimana per sospet-
to polidramnios. L'esame ecotomoprafico evidenmzia la presenza in utero di feto
unico vive, i cui valori biometriei (DBP:78mm,DTT:74mm,DAT:75mm. | depongono per
un accresciments Tetale ai limiti inferieri della norma. E' presente modico po=
lidramnios. Gli arti superiori ed inferieri appaiono sbpormemente ridetti in
lunghezza (femore:35mm,omero:30mm}. I1 contorno del cranic appare irregolare per
una evidente diastasi tra le ossa craniche (fota 4,5). La discordanza tra 1'ac-
crescimento delle ossa lunphe ¢ quello della testa e del tronce, ed il partico-
lare aspetto del cranio ¢i fece ipotizzarc la presenza di una alterazione dello
acerescimento ossco (nanismo). Due plorni dope 1'esame 11 feto moeri in utero.
#lla pascita si constatd trattarsi di un nano con aspetti radiclogici indicati=
vi di un caso limite tra acondropenesi atipica e nanisme tanatoforo.
Caso 4:- Turricefalia e polidattilia -

L.A. secondipravida uno para di anni 30 giunpe alla nostra osservazione al
la 33" settimana per sospetio polidramnios. L'esame ecopgralice evidenzia la pre
senza di feto unico vive i ewi parametri biometrici (DEP:66mm,DTT:64mm,DAT: T lom,
pmero 48mm) depongeno per un accrescimento al limiti inferiori della norma. E'
presente polidramnios. 51 evidenzia polidattilia delle mani. Scansioni lonpgitu-
dinali del eranic mostrane una abnorme werticalizzazicne delle ossa parietali,



frontali ed ocecipitali, mentre il vertice & a cupola. I1 feto muore in utero al
la 34" settimana. Alla naseita avvenuta spontaneamente immediatamente dopo, si
constata la presenza di turricefalia,polidattilia delle mani e dei piedi e si
sospetta la presenza di una sindrome di- Edwards. fccertamenti al riguardo sono
tuttora in corso.{foto &)

CONCLUSIONI

Dai casi da noi deseritti si deduce 1'importanza delle studio ecoprafico
della anatomia fetale. L'esame ccografico mon deve infabti limitarsi alle valu-
tazioni biometriche, ma deve mirarc ad une studic accurate dei vari orpani ed
apparati anche quande 1'anamndsi aia negativa per malformazioni.

£' ipportante sottolineare 1'altissima incidenza del polidramnios associato
a malformazieni (presente in prade variabile in tutti i casi da noi gui descrit
ti). _

In particolare intendiamo proporre la misurazione delle ossa lunphe guale
parametro rutinario di valutazione dell'accrescimento fetale (4). Riteniamo inol
tpe che la misurazione delle ossa lunghe fetali sia il mode pill sicure per giun-
gere alla diagnesi di turbe dell'accrescimento osseo di tipe malformative.
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Femore (f) in feto portatore di acondroplasia.
Arto superiore di fete affetto da osteogenesi imperfetta.
Arto inferiore (aspetto a nastro) di fete con osteogenesi imperfetta.

Femore (f)i feto affetto da acondrogenesi atipica/nanismo tanatoforo.

Serione trasversale della testa in feto affetto da acondrogencsi ati-

pica/nanismo tanatoforo.La freccia indica la diastasi tra le ossa cra-
niche.

Serzione trasversale delle dita di feto affette da polidattilia.



TAB. 1

AMNOMALIE

IDROCEFALIA

ANENCEFALIA

PALATOSCHIST

OMFALOCELE

COMPLESS0 MALFORMATIVO DA BANDE AMKIOTICHE
OSTEQCGENESI IMPERFETTA

ACONDROCENEST ATIFICASHANISHMD TANATOFOROD
ACONDROPLASIA

POLICISTOSI RENALE

TURRICEFALIA CON FOLIDATTILILIA

IDROPE FETALE IDIOPATICA

ALTRE

Totale
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