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PROTOCOL CLINIC
Evaluarea translucentei nucale (NT) si conduita in cazul NT crescut

Precizdri

Emitent: Fundatia de Medicind Fetald Romdnia

Denumire document: Protocol clinic - evaluarea translucentei nucale (NT) si conduita in cazul NT
crescut

Domeniu: Medicind materno—fetald

Coordonator stiintific: Dr. Apostol Livia Mihaela — Medic specialist Medicind Materno—Fetald
Revizuit de: Dr. Ana-Maria Vayna — Medic specialist Medicind Materno—Fetald

Prezentul protocol descrie principiile de mdsurare a translucentei nucale (NT) si conduita
recomandatd in situatia NT crescutd. Protocolul nu inlocuieste rationamentul clinic si decizia
individualizatd, care trebuie documentatd in foaia de observatie.

2. Definitie

Translucenta nucald (NT) reprezinta aspectul ecografic al unei colectii de lichid situate sub piele,
posterior de gatul fetal, in trimestrul I.

STANDARD: termenul ,translucentd” se utilizeaza indiferent daca colectia este septatad sau nu si
indiferent daca este limitata la regiunea cervicala sau inconjoara partial intregul fat.

RECOMANDARE: riscul de anomalii cromozomiale si non-cromozomiale se coreleaza in principal
cu dimensiunea NT, nu cu aspectul ei.

NOTA: in trimestrul Il, NT se remite de obicei; in unele cazuri poate evolua spre edem nucal sau
higrom chistic, cu sau fara hidrops fetal
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2. Interval optim de masurare

STANDARD: NT se masoara optim intre 11+0 si 13+6 saptamani.
STANDARD: CRL minim pentru masurare: 45 mm; CRL maxim: 84 mm.

Argumente pentru limita inferioara (1140 sapt.):
¢ screeningul necesita disponibilitatea unui test diagnostic; CVS efectuat prea devreme a
fost asociat cu riscuri specifice;
¢ multe anomalii structurale majore pot fi identificate la aceasta varsta gestationala.

Argumente pentru limita superioara (13+6 sapt.):
e permite optiuni de management in trimestrul I;
e dupa 13 sapt. scade frecventa acumularii de lichid nucal Tn aneuploidii;
e dupa 13 sapt. scade rata de succes a masurarii (pozitia fetald devine mai verticala).

3. Metodologia de masurare NT

3.1. Conditii de imagine

STANDARD: imaginea trebuie marita astfel incat capul fetal si toracele superior sa ocupe intregul
ecran.

STANDARD: se obtine sectiune midsagitald corecta.

RECOMANDARE: se confirma vizualizarea corecta a reperelor faciale (os nazal, palat), evitand rotatia
capului in afara liniei mediane.

3.2. Pozitia fetala

STANDARD: fatul trebuie sa fie in pozitie neutra (capul in ax cu coloana).
e hiperextensia - poate supraestima NT
o flexia - poate subestima NT

3.3. Tehnica de plasare a caliperelor

STANDARD: se masoara cea mai mare grosime a translucentei.

STANDARD: caliperele se pozitioneaza cu marginea interna pe linia de contur a NT (nu in lichid).
RECOMANDARE: la zoom (pre/post-freeze) se reduce gain-ul pentru a evita plasarea pe marginea
,fuzzy”, care duce la subestimare.

STANDARD: se efectueaza mai multe masuratori si se inregistreaza valoarea maxima care respecta
criteriile tehnice.

Protocol Fundatia de Medicina Fetala Romania- pagina 2/4



® Fundatia de
Medicina
Fetala
3.4. Artefacte

RECOMANDARE: se verifica prezenta cordonului ombilical in jurul gatului (aprox. 5%), care poate
creste fals NT.

OPTIUNE: Tn aceasta situatie se pot masura valorile deasupra si dedesubtul cordonului si se utilizeaza
media lor pentru calculul riscului.

4. Rolul NT in screeningul trisomiei 21 — sindrom Down

STANDARD: la fetii euploizi, NT creste odata cu CRL.
STANDARD: in 75-80% dintre fetii cu trisomie 21, NT este > percentila 95.
RECOMANDARE: riscul combinat se obtine prin integrarea varstei materne cu NT si cu markeri

biochimici .

5. Implicatii clinice ale NT crescute

Translucenta nucala crescuta este asociata cu un risc crescut de:
e anomalii cromozomiale (in special trisomia 21, dar si trisomiile 18/13, monosomia X,
triploidie si alte defecte cromozomiale);
¢ malformatii structurale majore si sindroame genetice;
e deces fetal (in special prin evolutie catre edem nucal/hidrops).
Totusi, In majoritatea cazurilor, NT se remite in trimestrul Il, iar nou-nascutul este sanatos.

6. ALGORITM CLINIC — ANEXA 1 — Managementul NT crescuta

Algoritmul din ANEXA 1. are ca obiectiv principal stratificarea rapidd a riscului si orientarea conduitei
clinice in functie de praguri utilizate frecvent in practica medicinei materno-fetale (NT <3,5 mm versus NT
23,5 mm), precum si in functie de rezultatul testdrii genetice. Se urmdreste integrarea investigatiilor
ecografice seriate, a optiunilor de testare geneticd (NIPT si/sau testare invazivd cu QF-PCR, cariotip si
microarray) si a evaludrilor tintite (in special ecocardiografia fetald), cu scopul de a identifica precoce
cazurile cu prognostic nefavorabil si de a evita investigatiile inutile la gravidele cu risc scazut.

Diagrama este conceputd pentru utilizare practicd in cadrul consultatiilor de trimestru | si pentru
standardizarea comunicdrii interdisciplinare (medicinG materno-fetald, geneticG medicald, cardiologie
fetald). Conduita finald trebuie individualizatd in functie de contextul clinic, resursele locale si
preferintele informate ale pacientei, dupd consiliere completd privind beneficiile, limitdrile si riscurile
fiecdrei investigatii.
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ANEXA 1. Managementul translucentei nucale crescute
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11-13+6 saptamani de sarcina
NT crescuta
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NT >percentilla 95 si <3,5 mm
Obiectiv: stratificare risc +
excludere defecte majore
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¢ Ecografie detaliata T1

¢ Calcul risc aneuploidii

e Genetica in functie de risc:
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Necesita management standardizat
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e Ecografie detaliata T1

¢ Recomandare test invaziv (CVS /
amniocentezd)

e QF-PCR + cariotip * microarray

e Ecografie detaliata pentru defecte
majore
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-> prognostic bun

-

Consiliere genetica
+ plan individualizat
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Persistentd NT / edem / hidrops

-» screening infectii: Toxo, CMV, Parvovirus B19
-» genetica extinsa: WES, panel de gene RASopatii (sindrom Noonan)

-» follow-up ecografic la 4 saptamani
Riscuri:

- Riscul de moarte fetala/ sindrom genetic ce nu poate fi detectat este de 10%
- Riscul de tulbari de neurodezvoltare este de 3-5%
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