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LA DIAGNOSTICA PRENATALE DI MALFORMAZIONI
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Hussimro: La diagnestica prematale di malformazio-
® congenite inm ORL.
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La diagnosi prenatale delle malformazioni
li interesse otorinolaringoiatrico & stara recen-
smente resa podsibile gracie al progressivo af-
eitey i diverse solisticare tecniche diapno.
¢ che Postetrico wsa nella determinaione
benessere  fetale: Pamniocentesi, la fero-
i e ]r._'c\-::-g:r'l 151, {‘}ul.'*.r‘l_l]‘l‘il'nﬂ & la metndi-
; pu.1 diffiesa; nelle sue pitt recenti applica-
permette di visualizzare e definire con
alcuni distrerti anatomici cefalici che

Commaicamione  prevewtate o VI Corgressa [ia-
B & Ouorimolaringctogie pediatrica (Napali, 8510
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srrcarran of fechmrgues whbieh bor led aw tarn, o aw
iwerenred  povewmeradl im rhe early  dfegmocss :.l_f Tuch
comdioirs. The threee mrethods o curremt wse aw i
cal  praciice are sermiaceniend, Jetoscopy end ecbogra-
P Ar Jar a5 malformerions of ofalererpologiogd fn-
feppst g concersed, a0 those regardimg Bead and
Hevw, dhe lacd fpe fecleigues are the ares ot Jre-
quertly nrad. However, fetoscapy is oflf conddered fo
inpae @ relalively bigh rish of ssivcareiape (B00%
deperding on the sxparfeace of e sxaminer) Oe thy
ather bhawd, schography It @ mominearive, berededr
fecbmigre. Lhis it the resron for wdEch we fend o
wre dhis am phe majorify of the caser.

The purpore of fhis paper is fo analize the pofam-
nafy of each simple method ard fo dlwstrate o few
Jarfecadlarly  sipmificans cases.
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fino a pochi anni or sono potevano essere cor-
rettamente studiati solo dope la nascita del
terdin,

AMaderiale ¢ metodi

Ghoezami ccografici sono stan efferua
utilizzando:

al apparecchio scografice in tempo reale
del tipo Aloka 5513 250 con sonda lineare mul-
vicristallo da 3.5 MH.;

bi ecografo ATL Mark 500 con « sector-

sean = multicnstalle rotante da 3,5 MIL.
Le amniocentes] sono state cseguite con
tecnica transaddominale con ago mandrinato da



0,1 mm., previa localizzazione ecoprafica del
feto e degli anmess,

Per le fetoscopic pui essere utilizeato
fetoscopio Dyonics composto di un tre guart
dal guale, una volta posizionato, il mandrino
yiene asportato e SOstituilo da fibre ottiche
collegate eon una sorgente di Tuce fredda che
re aleuni centimcirl ogua

permette di visualizz
drati di superficie fetale,

Somo state esaminate 112 gravide con cpoca
certa del concepimento ¢ Con crd mestazionali
variabili fra la 21 ¢ la 3% seuimana (Tab. 1]
Tali soosetti sono stati divisi per gruppi di tre
settimane o s ¢ criticamente valutata la possi-
hilita in tali groppi di corretta evidenziazione
Jdi alenne strutture di interesse ORL

Risuliati
1 wabella 2 somo riportate le freguense ar-
rotondate al decimale della identificazione eco

ol afica del naso, delle labbra {1z, 1, Jdi unn
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Le mostre osservasioni prenatali eeografiche
sono slate wite sottoposte a follow wp post
natale. 1 risultati hanno mosteato una perfeeta
|;.'.;'|"E|;|1.1|||E e A | |] re g |l'.l.'I'Ii|.|:R.'I:R." ed il
controllo, In alri termini non abbiamo osser
vate aloena alierazione in distrenti gindicat
sani im epors prenatale.
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Dalls pabella 2 risulea comungue cvidenoe
e non sempre sia possibile la identificazio
e ecograbica di wote le parti anatomiche in
Bame. Per quanto concerne i distreetd soodiac,
el ko complesso la visualizasione & miglio
fra In 24 & la 27" settimang per diminive
ivamente con  'avanzare  della
pe, Cio & dovoto alls posizions tetale in
i ed alla progressiva diminusione  peroen-
e dells quanticd di ligquido amniotico che
ulta =szere una ottimale finestra acustica per
siodic ecografico. Dalira parre bisopna con-
[N COmME U ORETaiore csperin possa in
gni coso riconoscere il maso ferale e, salvo
gre eoveriond, definirne con precizsione Maspetio,

pita

La pessibilitn o poter  TIConosceres
|'I.IE|:|'.|' struttura specie 0 epoca avanzata di
Elasione ¢ responsabile di gquel Falst neoativi
fequentemente  segnalati nella  routine  osee-
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possihility o1 eseguice corrette diagnosi prena

cali i ancmalie arotacciall (Fig, 40 confermando

Ia walidita della tecnica in campo dimrnostion
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Fig. 4 - Scansione longitudinabe di wn wollo Tetale in un
cazn di labin-palateschisl: non & possiblle diferenciare |a =i
Buelle del nass dal labbre supérioro, E' #vidésds una pro-
tonda schisl ¢s) che abera § paloie (p).

Conclusioni

Dal nestro lavors emerpe Lo pecessics di
una sempre pin complet:  cooperazions  tea
I'csterricn ¢ lo specializia delle varie branche
chirergiche ¢ mediche che s interessanc di pa
telopgia mallormativa necnatale.

Particolarmente utile e auspicnhile risulie-
rebibe anche la oollaborgpdone bra ostetricn e

I'storinolaringoiatra valta a definice con mag
pior precisione Uentith ¢ la genest dell’evento
malformative ¢ gquindi la sua suscetithilizd o
un trattamento programmato plondisciplinare

Chre wi o stano condiziont famibar predispo
nenti sard lo stesso specialista otorinolaringois-
tra a consigliare una artenta diagnos! prenatale,
mentre qualora osterrico ccografista si ponga
di fronte ad un veperto dubbio, quesd a1 aw-
warrd delln consulensza delle specialista OUR.L.

L'amniocenpesi  presenta indicazioni
diverse oo quelle specifiche finora e e
tato 31 swo rischio va Bmitata o0 ensi i effer

inmweoe



tve sospetto i ampia schisi orofacciale, nei
quali casi =i pud constatare un valore alterato
di alfafeto-proteina amniotica.

Alcune  malformazioni  geneticamente  tra-
smesse con un’alterazione cromosomicn posso-
no indurre ad un fenotipo caratterizmito tra
Paltro da malformazioni a carico del naso, del-
la bocea e degli orecchi; infatei in tali casi,
qualora 'ecografia ponga il sospetto, pud es-
sere utile completare la diagnosi con una vale-
tazione citogenctica prenatale mediante amnio-
centes,
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Questo approfondimento diagnostice & B
ticolarmente weile ai fini i centrare oo
dell'intervento terapeutico, che, ove il difs
sl genetico, wa inguadrata in un campa b
pit complesso di quello OR.L.

Metodiea di grande valore risulta anche
letoscopia, tecnica ad alto rischio i b
di noi ritenuta importante in qued casi o
il solo quadro ecografico non risalt Corigk
mente chiarificatore, ma persista il dubbio
grave malformazione in ripetuti ateenti o
trolli.



