Dal feto alla madre: severo IUGR nel terzo trimestre svela una
fenilchetonuria materna misconosciuta

Obiettivo Una paziente quintigravida, nullipara giunge alla

nostra osservazione nel corso della 34° settimana di
gravidanza per IUGR severo insorto nel terzo
trimestre. L'anamnesi ostetrica evidenzia la presenza
di poliabortivita ripetuta. Alla nostra valutazione i
valori biometrici risultano < al 5° percentile e tale
ritardo appare accentuato a livello del polo cefalico,
dove l|a microcefalia si associa ad un ritardo di
girazioni. Gli indici flussimetrici e la quantita di liquido
amniotico appaiono nella norma, Ilasciando
immaginare una causa genetica e/o metabolica
piuttosto che un’origine placentare. Dalla consulenza
genetica emerge familiarita per PKU. Nonostante
I'assenza di sintomatologia ascrivibile alla PKU e
nonostante la paziente riferisse negativita per tale
patologia allo screening neonatale, si decide di
effettuare test di Gurthrie che manifesta una franca
positivita con elevati livelli di fenilalaninemia.
Informata sulla prognosi fetale decide di non
proseguire la gravidanza.

Riportiamo il caso di una giovane donna con
fenilchetonuria (PKU) misconosciuta diagnostica
in seguito al riscontro di patologia fetale nel IlI
trimestre di gravidanza.

[
LMP-GA : 32w6d Composite US-GA 27w4d
LMP-EDC: 30-03-2016 US-EDC : 06-05-2016

Materiali e metodi

Fetus a

<Measurements & Age Estimate)
BPD (Hadlock) 67 .7mm 27w3d *9d v
HC {Hadlock) 230mm 24w6d #+16d v 90%

LMP-GA Us-6A -
FW (Hadlock)
a

AC (Hadlock) 254mm 29w4d *15d

La PKU é una patologia congenita che coinvolge il % i"‘i I /
metabolismo degli aminoacidi, screenata in I R iy
epoca neonatale per evitare severe sequele . B m 2
neurologiche dovute alla patologia da accumulo. B Y = oMlwain B AR ot
La PKU materna non trattata in corso di - SR — I —
gravidanza puo determinare importanti - Giw—ﬂ = ,..mm e

D: 68mn
27w3d+9d | 400

complicanze sul feto, come IUGR e microcefalia
con conseguenti sequele neonatali soprattutto

3 : T wks ;
¢ Measurement+Day >

aAC: 263mm

oowdd+i5d| %0 26u3d+22d

per quanto riguardo lo sviluppo cognitivo e/o : M.;;ﬁ.ﬁt;gsw L
cardiopatie.

figpine $! L) k

nks wks
{ MeasurementDay > { MeasurementtDay >

Conclusioni

Il nostro caso dimostra come un attento esame
ecografico ed un iter diagnhostico appropriato alla
patologia fetale permetta di diagnosticare patologie
materne congenite fino a quel momento
misconosciute.




