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În urmă cu 30 de ani medicina fetală nu exista, fătul fiind considerat

“un pasager”, nu un pacient.

Achiziţiile din ultimii 30 de ani în domeniul imagisticii, a

determinărilor biochimice, genetice şi moleculare a lărgit considerabil

aria cunoaşterii şi a definirii precise a malformaţiilor fetale şi a bolilor

genetice.

Fătul a devenit cel mai tânăr pacient al medicinei moderne pe care îl

putem diagnostica şi tratata.

Medicina fetală necesită cooperare interdisciplinară.



Cromozomopatiile constituie o categorie importantă a bolilor genetice,
în care mecanismele de producere sunt nondisjuncţia sau rearanjamentele
structurale ale cromozomilor.

Incidenţa anomaliilor cromozomiale:

•În avorturi spontane în primul trimestru de sarcină:~ 50%

•În avorturi spontane în trimestrul doi de sarcină: ~20%

•Între feţii născuţi morţi: ~ 4-11%

•În decesele perinatale: 5%

•În totalul de naşteri: 0,6 %



Diagnosticul antenatal

Diagnosticul antenatal are ca scop identificarea şi managementul corect al

afecţiunilor fetale.

Consecinţe:

•Tratament direct al fătului intrauterin

•Pregătirea unui management optim după naştere

•Întreruperea sarcinii

Limitări: nu toate anomaliile şi afecţiunile pot fi detectate cu 

metodele existente până în prezent.



Diagnosticul antenatal

•Trofoblast/placentă

Cariotip, analiza ADN, teste biochimice

•Lichid amniotic

Cariotip, analiza ADN, teste biochimice

•Sânge fetal din cordonul ombilical

Cariotip, serologie, hematologie, analiza ADN, teste biochimice

•Făt (ţesut sânge, piele, muşchi, ficat)

•Sânge matern 

Celule fetale, ADN fetal



•Ce metodă trebuie folosită?

Vârsta gestaţională – factor decisiv în 

alegerea metodei corespunzătoare

•Riscuri ce trebuie luate în considerare!



Metoda şi ţesutul de analizat:

•9-12 săptămâni - ţesutul trofoblastic, 

• >15 săptămâni - lichidul amniotic,

• >17 săptămâni - fibroblaşti,

- limfocite fetale recoltate din 

cordonul ombilical şi cord,

- biopsie din ţesut fetal.



Conduita diagnosticului prenatal

Factori de risc absenţi

Trimestrul I: screening al serologiei materne + translucenţa 

nucală:

•PAPP-A/beta hCG

•Translucenţa nucală

Trimestrul II: 

•aFP: DTN (şi alte anomalii)

•aFP, beta hCG, UE3

Ecografia

Evaluarea riscului de aneuploidie

Evaluarea riscului de aneuploidie

Trisomia 21



Factorii de risc pentru anomalii congenitale

•Vârstă maternă avansată (35 ani)

•Istoric familial de anomalie congenitală

•Mama afectată de o anomalie congenitală

•Copil în antecedente cu anomalie congenitală

•Ambii părinţi purtători ai unei afecţiuni cu transmitere recesiv autozomală

•Consangvinitatea

•Părinţi purtători ai unei translocaţii echilibrate

•Expunere în timpul sarcinii la toxice 

•Agenţi infecţioşi (rubeola, toxoplasmoză, CMV)

•Risc ridicat în urma screeningului



Conduita diagnosticului prenatal

Factori de risc prezenţi

1. Sfat genetic

2. Ecografie

3. Recoltare probă (CVS, amniocenteză, sânge fetal)



Managemet

1. Anomalie severă/incompatibilă cu viaţa

- întreruperea de sarcină

2. Anomalie curabilă

- optimizarea managementului perinatal

3. Tratament intrauterin

4. Asigurarea părinţilor când anomalia poate fi exclusă



MODALITĂŢI DE DIAGNOSTIC CITOGENETIC

1. Analiza citogenetică standard, bandare G, rezoluţie 450 de benzi, ideal bandare de 

înaltă rezoluţi 1200 de benzi.

-trofoblast; evidenţiere directă (avantaj), cultură;

-amniocite; cultură;

-limfocite; cultură

2. Screening (13, 18, 21, X, Y):

-utilizând tehnica FISH (avantaj, dezavantaj)

-utilizând tehnica MLPA (avantaj) sau QF-PCR (avantaj, dezavantaj)

Perspective pentru viitor: CGH array.



Diagnosticul prenatal in regiunea de Vest

• In 2001 a luat fiinţa cadrul Cabinetului de Consult Genetic şi Analize Genetice
in cadrul UMFT, unde se acordă populaţiei consult şi analize pentru eşecurile
de reproducere, diagnostic antenatal, diagnostic constituţional pentru
patologie malformativă, boli moleculare, retard mental şi alte boli rare.

• In 200? este introdusa testarea citogenetica a lichidului amniotic

• Din 2008 se efectueaza analiza citogentica conventionala si moleculara a 
vilozitatile coriale

• In perioada 2015-2018 s-a realizat testarea citogentica a lichidului amniotic 
pentru 476 gravide …….



Ar fi utilă instituirea unui program naţional prin care toate centrele

judeţene să fie implicate oficial în screeningul sarcinilor cu risc.

În lipsa acestui program rămâne ca educaţia sanitară a femeii

însărcinate pentru a fi informată şi îndrumată corect pentru

efectuarea unor teste accesibile financiar, este o modalitate de

profilaxie cu consecinţe favorabile.

CONCLUZII
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