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QUALCHE RIFLESSIONE
SUL PASSATO

Un grande epidemiologo, Archibald
Cochrane, scriveva: «Gli screening me-
dici divennero di moda negli anni ’50
ma sfortunatamente la professione me-
dica li trasformò in un pasticcio trascu-
rando la valutazione dei risultati (...)
ci fu quasi un’epidemia di screening
per qualsiasi disturbo, dall’anemia al
cancro». 

Credo che una possibile spiegazione
al determinarsi di questa “epidemia”
possa trovarsi in tre ipotesi, tra loro
non mutuamente esclusive.

Ipotesi sociologica
Negli anni ’70 si è fatta grande con-

fusione attorno al termine “prevenzio-
ne” e ai possibili effetti che la stessa
avrebbe potuto determinare in termini
di sanità pubblica. Il non aver preso
piena coscienza che una lettura lineare
del nesso di causa, come determinante
della malattia, non rappresentava una
risposta adeguata al modello multifat-
toriale e complesso che stava alla base
della patologia, ha fatto sì che siano
state riposte eccessive speranze su sin-
goli interventi di prevenzione. D’altra
parte la confusione riguardava, come
affermava con forza G. Maccacaro, la
stessa classificazione in prevenzione
primaria, secondaria e terziaria. Le re-
sistenze culturali nel comprendere che
la genesi della malattia non stava più
in una “natura matrigna” bensì nel
modello di sviluppo determinato dal-
l’uomo hanno fatto sì che la rimozione
delle cause di malattia (la cosiddetta

prevenzione primaria) assumesse un
ruolo assai inferiore a quello assunto
dalla diagnosi precoce (cosiddetta pre-
venzione secondaria ma in realtà sem-
plice medicina predittiva). Mentre la
rimozione delle cause di malattia deter-
mina una riduzione nei tassi di inci-
denza delle stesse, la diagnosi precoce
non influisce sulle misure di frequenza
ma, se funziona, influisce solo sulla
gravità della patologia in esame. 

Gli screening rappresentano un tipi-
co modello di medicina predittiva. Essi
non costituiscono un intervento di pre-
venzione in quanto la malattia si è già
determinata. Quando funzionano, con-
sentono di modificare la storia natura-
le della malattia diminuendone gli ef-
fetti negativi. Non capirne i limiti, in
termini di sanità pubblica, significa
esporsi a cocenti delusioni se si valuta-
no gli effetti.

Ipotesi psicologica
Il termine prevenzione, nella sua

accezione generica, ha un grande fasci-
no per la medicina. Poter prevenire tut-
to significa poter evitare di dover af-
frontare gli insuccessi della medicina,
soprattutto nel campo della patologia
cronica. Ipotizzare che il medico, attra-
verso un atto, sia pur di medicina pre-
ventiva, governi la storia naturale del-
la malattia, è affascinante. Questa po-
trebbe essere una molla determinante
nell’adesione acritica a qualunque pro-
gramma di diagnosi precoce. La confu-
sione tra prevenzione e predizione, di
cui si è già detto, genera mostri. Si ge-
nerano continuamente iniziative per
etichettare precocemente le malattie,
indipendentemente dal possesso delle te-

rapie specifiche e adeguate, nella sicu-
rezza-speranza che la diagnosi precoce
ci eviti il confronto con i limiti della
medicina curativa. 

A questa ipotesi psicologica si af-
fianca quella ideologica di chi (il sotto-
scritto non è stato immune) contrappo-
neva in modo schematico la cura (pa-
trimonio dei baroni e dei clinici) alla
prevenzione (sinonimo di medicina de-
mocratica). Il manicheismo ha portato
nel tempo ad abbandonare gli impegni
a favore della prevenzione primaria
(l’avversario era troppo forte) per con-
centrarsi sullo sviluppo incontrollato di
iniziative di prevenzione secondaria
(in fondo tutti erano abbastanza d’ac-
cordo). 

Ipotesi economica
In un mondo quale è quello contem-

poraneo non poteva non accadere che
qualcuno traesse profitto dalla confu-
sione (o creasse tale confusione per po-
terne trarre profitto?). Lo sviluppo di
programmi di check-up, contrabbanda-
ti quale screening, ha contraddistinto e
contraddistingue tutt’oggi la politica di
ampia parte del settore privato-conven-
zionato. Quelle stesse forze assai restie
ad applicare elementi di medicina pre-
ventiva primaria sono state all’avan-
guardia nel promuovere interventi di
medicina predittiva (pardon, di pre-
venzione secondaria).

È necessario sottolineare come un
ulteriore elemento di confusione sia sta-
to determinato da una cattiva interpre-
tazione del termine screening. Sovente
è stato indicato come screening il sem-
plice sottoporre una popolazione ad
una determinata procedura diagnosti-
ca. In tal modo l’auscultazione cardia-
ca nell’ambulatorio pediatrico potrebbe
essere presentata come “screening delle
cardiopatie”. L’esempio è paradossale
ma non lontano da una serie di inter-
venti che sono stati espletati e da rifles-
sioni teoriche comparse in letteratura.

PERCHÉ PARLARE 
DI SCREENING OGGI?

Se questi sono alcuni appunti sul
passato, è necessario tener conto che la
fase attuale è caratterizzata da un pro-
cesso che, partendo dalla finitezza delle
risorse economiche da destinare alla
sanità, e più in generale al campo so-
cio-sanitario, porta alla messa in di-
scussione degli obiettivi generali del si-
stema sanitario.

Le teorie liberiste, o alcune loro in-
terpretazioni, tendono a trattare la “sa-
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lute” come una merce; ne consegue un
pesante attacco a ogni misura di pre-
venzione. Si giunge al paradosso che
l’azienda ospedale perde danaro se l’in-
cidenza della patologia diminuisce (ov-
vero la prevenzione funziona) e, d’altra
parte, l’azienda territoriale, che deve
comprare le prestazioni ospedaliere,
non ha i soldi da investire in prevenzio-
ne (che farebbe diminuire l’incidenza
della malattia). 

La tentazione sarebbe quella di ar-
roccarsi in difesa di ogni iniziativa di
prevenzione (primaria o secondaria,
che importa!) contro l’attacco al siste-
ma sanitario nazionale. In tal senso gli
screening andrebbero difesi a spada
tratta quale presidio di prevenzione, in-
dipendentemente dalla loro reale effica-
cia. Non cadremo nella trappola.

Contro il razionamento delle risorse
allo stato sociale, ci si può battere per
una razionalizzazione del loro impiego.
Effettuare uno screening inutile non so-
lo rappresenta un inutile spreco di ri-
sorse ma sovente un intervento impro-
prio in cui gli effetti collaterali possono
superare di gran lunga i benefici.

COME PARLARE DI SCREENING?

A tanti anni di distanza i criteri per
definire la validità di uno screening
mantengono una loro validità di fondo.
Nello schema, che fungerà da logo a
questa rubrica, è riportata una rappre-
sentazione grafica di questi criteri.  

Nella parte superiore (1,2,3) vi so-
no i presupposti che stanno alla base
della decisione di effettuare uno scree-
ning (valutazione dell’efficacia teori-
ca), mentre nella parte inferiore
(4,5,6) sono riportati gli strumenti e
metodi che è necessario valutare prima
di procedere all’introduzione di un pro-
gramma di screening (valutazione del-
l’efficienza e dell’efficacia pratica).

Allorché si valuta se effettuare o me-
no uno screening, si tratta di verificare
a quale livello può bloccarsi il processo;
si tratta cioè di valutare le singole tap-
pe del percorso ed evidenziare l’even-
tuale STOP.

Per attuare questo processo di valu-
tazione è indispensabile rifarsi, come
indicato in un articolo recentemente
pubblicato su Medico e Bambino, alla
medicina basata sull’evidenza. È in tal
senso necessario da un lato verificare
la qualità della letteratura esistente (li-

velli di evidenza: decrescenti dal I al
III secondo la qualità e il tipo di studi),
dall’altro la forza delle raccomandazio-
ni nel raccomandare (o escludere) uno
screening (dal livello A, fortemente rac-
comandato, al livello E, fortemente
sconsigliato).

Una volta identificati i “punti debo-
li” dello screening, si tratta quindi di
indicare la necessità o meno di pro-
grammazione. In alcuni casi, come ve-
dremo nelle schede relative ai diversi
screening che saranno pubblicate nei
prossimi numeri, la scelta non è facile
in quanto non vi sono sufficienti ele-
menti per orientarsi in un senso o nel-
l’altro. 

Noi riteniamo, in linea di principio,
che se sussistono elementi di dubbio
nell’esecuzione di uno screening, sia op-
portuno non programmarlo, salvo che
ciò avvenga per scopi di ricerca.

I PEDIATRI  E GLI SCREENING 

A seconda che si decida o meno l’e-
secuzione di uno screening, cambiano i
compiti dei pediatri coinvolti nella cu-
ra del bambino.

La decisione se effettuare lo scree-
ning dovrebbe avvenire nell’ambito del-
la medicina di comunità; in particola-
re in tale decisione dovrebbe essere
coinvolta, laddove esista, la figura del
pediatra di comunità.

Se la decisione è in senso affermati-
vo, al pediatra di comunità toccherà il
compito di garantire che l’efficacia teo-
rica dello screening sia il più vicino al-
l’efficacia pratica. Per far ciò è necessa-
rio che:
❏ siano ridotte al minimo le perdite di
soggetti al momento del reclutamento;
❏ sia assicurata la massima affidabi-
lità dei test di screening (validità e ri-
producibilità) attraverso una opportu-
na formazione del personale. È oppor-
tuno ricordare che i test devono sovente
essere validati nella propria realtà, che
può essere sensibilmente diversa da
quella in cui il test è stato messo a pun-
to;
❏ sia assicurato il test diagnostico a
tutti i soggetti che sono risultati positivi
al test di screening. È prassi comune
che una parte significativa di tali sog-
getti non giunga alla osservazione dello
specialista che deve confermare la dia-
gnosi;
❏ sia garantita l’adesione del soggetto

positivo al test diagnostico, alla terapia
o al trattamento indicato; 
❏ siano garantiti un processo continuo
di valutazione dello screening e una
correzione dei difetti rilevati a livello
organizzativo.
Il pediatra di fiducia deve essere coin-
volto nello screening sin dal momento
della decisione relativa alla sua effet-
tuazione. Se lo screening si effettua, il
ruolo del pediatra di libera scelta è di
fondamentale importanza in diverse fa-
si:
❏ la presentazione dello screening alla
famiglia e al ragazzo;
❏ la comunicazione in caso di “falsa
positività”;
❏ il corretto supporto informativo per
ottimizzare la compliance alla terapia.

Un’adesione informata allo scree-
ning rappresenta lo strumento migliore
per minimizzare le perdite al recluta-
mento e garantire un’adeguata com-
pliance alla terapia in caso di riscontro
di patologia. Garantire uno sforzo con-
giunto della pediatria di base e di co-
munità fa sì che si evitino inutili so-
vrapposizioni di intervento o sterili
conflitti. È indubbio che il rapporto di
fiducia con il proprio pediatra possa
garantire una comunicazione più com-
pleta di quanto avviene con un’istitu-
zione (la pediatria di comunità) che la
famiglia incontra più saltuariamente.

Se la decisione assunta è, viceversa,
quella di non effettuare uno screening,
altri sono i compiti cui vengono chia-
mati i pediatri. Al pediatra di base toc-
cherà il compito di fare, comunque,
diagnosi. L’affermare che lo screening
della scoliosi idiopatica dell’adolescen-
za non ha sufficiente evidenza per esse-
re effettuato non equivale a sostenere
che la scoliosi non esista. Il riscontro di
scoliosi nell’ambito della normale atti-
vità clinica dovrà comunque produrre
una serie di decisioni diagnostiche e te-
rapeutiche. Al pediatra di comunità
toccherà il compito di garantire che i
servizi diagnostici e terapeutici possano
affiancare in modo efficiente la pratica
del pediatra di base.

Queste ultime osservazioni non sono
una semplice esercitazione di “buoni-
smo”, del “volemose bene”. Solo l’inte-
grazione delle competenze è in grado di
produrre una revisione del nostro agire
che sia basata sull’evidenza dell’effica-
cia delle cure piuttosto che su semplici
indicazioni di carattere economico
(pardon, economicistico).
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PREVALENZA E GRAVITÀ

L’incidenza di anomalie strutturali,
riscontrate prima della pubertà, riguar-
da circa il 5% dei nati; il tasso è inferio-
re (3-4%) se si considerano solo i difetti
riscontrati in epoca neonatale e scende
all’1-2% se si prendono in esame solo i
difetti più gravi.

Per quanto riguarda la gravità delle
malformazioni deve essere ricordato
che:
❏ le malformazioni sono responsabili
di circa il 25-30% della mortalità perina-
tale;
❏ alle malformazioni sarebbe altresì at-
tribuibile il 25% della mortalità post-
neonatale, il 20% della mortalità tra 1 e
9 anni di vita e il 7.5% nella fascia d’età
0-14 anni.

MODIFICABILITÀ
DELLA STORIA NATURALE

In più del 50% dei casi di malforma-
zione maggiore non può essere stabili-
ta una causa.

Circa il 90% delle malformazioni ri-
guardano bambini nati da genitori che
non presentano alcun fattore di rischio
per il determinarsi della specifica pato-
logia; ciò non significa che il rischio di
ricorrenza sia trascurabile. L’interazio-
ne tra fattori ambientali e genetici ne-
cessita di ulteriori studi che facciano
propri i progressi che stanno verifican-
dosi nel progetto relativo alla decifra-
zione del genoma umano e degli studi
epidemiologici relativi alle esposizioni
ambientali.

I limiti di conoscenze sopra enun-
ciati sono alla base della scelta di ope-
rare tentativi di screening prenatali del-
le malformazioni che riguardino tutta
la popolazione.

Lo scopo di uno screening delle
anomalie fetali ha come obiettivi priori-
tari:
❏ l’opzione di interrompere la gravi-
danza nei casi di anomalie fetali parti-
colarmente gravi;
❏ la possibilità, allo stadio attuale più
teorica che pratica, di terapie in utero
che modifichino l’evoluzione del qua-
dro malformativo;
❏ le scelte relative al timing e modalità
e luogo del parto. 

Non è scopo di questa analisi entra-
re nel merito delle problematiche lega-
te all’interruzione di gravidanza. È op-
portuno rilevare come diversi studi evi-
denzino che una diagnosi precoce di
malformazione complessa non sia sino-
nimo di interruzione della gravidanza.

ESISTENZA DI TERAPIA EFFICACE

Terapie fetali
Il razionale della terapia chirurgica

fetale è basato sull’ipotesi che l’atto chi-
rurgico consentirebbe un normale svi-
luppo o un arresto della progressione
del danno. L’intervento riguarda solita-
mente feti singoli, senza anomalie as-
sociate, di età inferiore alle 32 settima-
ne di gestazione, poiché dopo tale epo-
ca si preferisce anticipare la data del
parto.

Le malformazioni che rispondono ai
requisiti sopra enunciati sono: le uro-
patie ostruttive bilaterali, l’ernia dia-

frammatica, la cisti adenomatoide pol-
monare, il teratoma sacrococcigeo e l’i-
drocefalo. L’efficacia di tali terapie è
oggetto di ampio dibattito.

Modalità del parto
La maggior parte delle anomalie so-

no meglio gestite con una politica di at-
tesa del parto a termine.

Vi sono alcune patologie in cui può
essere presa in esame un’anticipazione
della data del parto: le uropatie ostrutti-
ve, la ventricolomegalia progressiva,
difetti maggiori della parete addomina-
le, l’idrope fetale, l’ischemia o necrosi
intestinale e la sindrome da banda am-
niotica.

Per quanto riguarda le modalità del
parto deve essere sottolineato come
non vi sia una chiara evidenza di un be-
neficio di procedere al taglio cesareo in
molte delle condizioni che attualmente
determinano tale scelta.

Il rilievo di un’anomalia strutturale
non sempre è seguito dalla corretta in-
dicazione a partorire in un centro ove
esistano le specialità in grado di otti-
mizzare l’assistenza per quelle malfor-
mazioni che necessitino di cure imme-
diate.

IL PROBLEMA: L’AFFIDABILITÀ DEL TEST 

Per quanto riguarda le anomalie
strutturali un importante ruolo, nella
diagnosi prenatale, è svolto dall’indagi-
ne con ultrasuoni. 

Lo screening ecografico è definito
come un esame rivolto a una popolazio-
ne a basso rischio (senza indicazioni
cliniche all’esame). Esso può essere
realizzato con un modello a uno stadio,
(ecografia a 18-22 settimane) o con un
modello a due stadi (secondo controllo
ecografico a 30-32 settimane).

L’efficacia dello screening ecografi-
co in gravidanza in relazione alla deter-
minazione dell’età gestazionale, alla
diagnosi di gravidanza multipla, di ano-
male inserzioni della placenta e di ipo-
sviluppo fetale, è controversa. Il mag-
giore beneficio sembra quello determi-
nato dalla ridatazione ecografica del-
l’età gestazionale. 

I sostenitori dello screening a due
stadi ritengono che il secondo esame
consenta di aumentare significativa-
mente la sensibilità dello screening. La
prima ecografia sarebbe finalizzata a
una diagnosi che permetta l’opzione
dell’interruzione di gravidanza o l’even-
tuale terapia in utero; la seconda do-
vrebbe influenzare la scelta della mo-
dalità e del luogo del parto. Il modello
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a due stadi comporta naturalmente un
significativo aumento dei costi dello
screening. 

La sensibilità dell’indagine con ul-
trasuoni nell’evidenziare anomalie feta-
li varia, assumendo l’insieme delle
malformazioni, dal 14% all’85%, mentre
la specificità si attesta su valori del 99%.

L’ampia variazione evidenziata è de-
terminata da più fattori, Oltre ai criteri
di selezione dei soggetti (screening
universale o selettivo), all’esperienza
degli operatori e al tipo di apparecchia-
tura utilizzata, è necessario tener con-
to:
❏ del tipo di malformazione. La sensi-
bilità è più elevata per malformazioni
con struttura anecoica (idrocefalo,
idronefrosi, cisti);
❏ dei problemi tecnici relativi ad alcu-
ne condizioni quali: obesità materna,
posizione del feto, oligoidramnios, gra-
vidanze multiple;
❏ della comparsa tardiva di alcune ano-
malie;
❏ dell’inadeguata conoscenza della sto-
ria naturale di alcune condizioni.

Utilizzando i dati di cinque dei mag-
giori studi condotti allo scopo di evi-
denziare le anomalie fetali e quelli deri-
vati da uno dei maggiori clinical trial, si
segnalano una sensibilità dello scree-
ning del 52.9%, una specificità del
99.9%, un valore positivo predittivo del
95.9% e negativo del 99.3%.

Questi dati sono significativamente
diversi da quelli ottenuti analizzando i
risultati dei registri delle malformazio-
ni. In questo ultimo caso i dati non so-
no riferiti a centri specialistici e non vi
è l’attenzione che si ha allorché si sta
conducendo uno studio ad hoc. I valori
di sensibilità sono significativamente
inferiori, attestandosi attorno al 30%.

Non sono segnalati effetti biologici
negativi da esposizione fetale agli ultra-
suoni; tuttavia tale dato deve essere
preso con prudenza in quanto l’effetto
biologico è di per se stesso plausibile.

Mentre alcuni studi clinici controlla-
ti non evidenziano una influenza dell’e-
same con ultrasuoni sulla crescita feta-
le, un recente trial evidenzierebbe che
una frequente esposizione (5 o più esa-
mi con studio Doppler) potrebbe deter-
minare un significativo aumento dei na-
ti di basso peso.

Lo screening espone al rischio di
false diagnosi di malformazione (“falsi
positivi”); nel trial condotto a Helsinki
2.4 per 1000 gravide del gruppo sotto-
posto allo screening avevano una falsa
diagnosi di malformazione che poteva
comportare la decisione di interrompe-
re la gravidanza (a fronte di 2.7 per

1000 donne che abortivano per una
corretta diagnosi di malformazione). 

I risultati dei maggiori trial non evi-
denziano significativi vantaggi sulla
prognosi perinatale nelle popolazioni a
basso rischio sottoposte a screening.
Ciò in parte può essere spiegato dal fat-
to che una rilevante quota delle diagno-
si di malformazione viene posta dopo le
24 settimane di età gestazionale, ren-
dendo impraticabile l’opzione della in-
terruzione di gravidanza. Se non si in-
terrompe la gravidanza, la mancanza di
effetti sulla prognosi fa ipotizzare che
lo screening ecografico non determini
un significativo vantaggio neppure sul-
la conduzione del parto e del periodo
neonatale nei soggetti con malforma-
zione. I dubbi relativi alla efficacia dello
screening hanno portato a ipotizzare la
necessità di un consenso informato da
parte della donna per poter utilizzare
l’ecografia quale test di screening in
gravidanza. 

COSA DEVE SAPERE IL PEDIATRA

L’introduzione di nuove tecniche
diagnostiche è sovente accettata acriti-
camente. Questo può essere il caso del-
lo screening ecografico in gravidanza.
L’evidenza epidemiologica di un favore-
vole rapporto costo-beneficio è richie-
sta per ogni test di screening. Il tasso
di diagnosi di anomalie fetali che si evi-
denzia in numerosi studi non supporta
la scelta di esecuzione dello screening.

Peraltro deve essere rilevato che
nel nostro Paese l’utilizzo dell’ecografia
in gravidanza non è mai stato introdot-
to ufficialmente quale screening ma si
è diffuso largamente nel settore privato
e pubblico, tanto che in vaste aree del
Paese la media di ecografie in gravi-
danza è sicuramente superiore a due.

Conoscere i limiti dell’indagine può
essere utile al neonatologo o al pedia-
tra che assiste il neonato nei primi gior-
ni di vita per non escludere aprioristi-
camente l’esistenza di malformazioni
che, in teoria, dovrebbero essere state
visualizzate nel corso della vita fetale.

La mancata diagnosi in epoca fetale
non deve risolversi in un ritardo dia-
gnostico derivante dalla presunzione
che l’indagine ecografica in gravidanza
sia sempre affidabile.
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