DIAGNOSTICO PRE-NATAL

0 Centro de Medicina Laboratorial Germano de Sousa, esta CENTRO DE MEDICINA LABORATORIAL
certificado pela Fetal Medicine Foundation (FMF) para o Av. Visconde de Valmor, 33B
Diagndstico Pré-Natal - Rastreio Combinado do 1° trimestre, 1050-237 Lishoa

sendo desse modo Laboratério de Referéncia da FMF para o
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COMO CHEGAR
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and Quality Assurance of First Trimester Screening.
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0 Diagnostico Pré-Natal — Rastreio Combinado do 1° trimestre
é um exame que tem por objectivo avaliar o grau de risco*
para a existéncia no feto da Trissomia 21 (Sindrome de Down),
Trissomia 18 (Sindrome de Edwards) e para a Trissomia 13 (Sin-
drome de Patau).

Estas Trissomias, assim designadas porque um trio de cromossomas
substitui o habitual par cromossémico 21, 18 ou 13, sdo caracterizadas
por graus, mais ou menos acentuados, de atraso mental e por mal-
formacdes varias, que podem afectar diferentes sistemas e 6rgaos,
desde o Sistema Nervoso Central até ao rim e coracdo, podendo estar

em causa a propria sobrevivéncia.

A prevaléncia de cada uma varia:
* A Trissomia 21 afecta 1 em cada 700 nascimentos
» A Trissomia 18 afecta 1 em cada 8000 nascimentos

* A Trissomia 13 afecta 1 em cada 20000 nascimentos

PORQUE O RASTREIO COMBINADO PARA

O DESPISTE DO SINDROME DE DOWN ?

» Aidade materna permite uma deteccdo de cerca de 30% dos casos.
» Alidade materna e o exame ecografico permitem uma deteccao de
cerca de 75% dos casos.

» A idade materna, o exame ecografico e o exame bioquimico (Ras-
treio Combinado do 1° trimestre), permite uma detec¢do de cerca de
90 a 97% dos casos.

0 risco da Trissomia 21 (S. de Down), tal como da Trissomia 18 e
13, aumenta com a idade materna, sobretudo a partir dos 35 anos,
sendo, no entanto frequente encontrar mulheres jovens com filhos

portadores de S. Down.

IDADE MATERNA RISCO DE SINDROME DE DOWN

: AS 12 SEMANAS NO NASCIMENTO

20 1:1070 1:1530
2 1:950 1:1350
30 1:630 1:900
32 1:460 1:660
34 1:310 1:450
35 1:250 1:360
36 1:200 1:280
38 1:120 1:170
40 1:70 1:100
42 1:40 1:55

44 1:20 1:30

DIAGNOSTICO DEFINITIVO

0 diagnéstico definitivo das malformacdes referidas s6 pode ser feito
através de exames invasivos, como a bidpsia das vilosidades corionicas
ou a amniocentese, que permitem a recolha de células onde se estuda
o cariétipo do bebé.

Sdo métodos invasivos, que obrigam a introdu¢do de uma agulha
dentro do dGtero, e que como tal acarretam, so por si, riscos de aborto
(0,5 a 1,0%). S6 deverdo ser efectuados em gravidezes consideradas

de risco para defeitos cromossémicos.

0 Diagnostico Pré-Natal - Rastreio Combinado do 1° tri-
mestre é um rastreio precoce e € um elemento importante
a ter em conta na decisao de fazer uma aminiocentese.

AVALIACRO DO RISCO DE TRISSOMIA

0 risco individual de uma gravidez pode ser avaliado, conforme reco-

mendado pela FMF, com elevado grau de certeza, utilizando o Diagnds-
tico Pré-Natal - Rastreio Combinado do 1° trimestre, permitindo aos
pais tomar uma decisdo informada a favor ou ndo do exame invasivo.

O Diagnostico Pré-Natal - Rastreio Combinado do 1° trimestre com
o respectivo célculo de risco, deve ser efectuado entre a 11 e a 13 se-
mana + 6 dias de gestacdo, depois da data da Gltima menstruacdo.
0 rastreio combina a informacdo contida no exame ecografico com o
doseamento de bioquimico de duas substancias presentes no sangue

materno:

EXAME ECOGRAFICO

Permite determinar com exactiddo, a idade gestacional (CCC/CRL) e
permite medir com exactidao o espaco subcutaneo localizado sobre a
nuca do feto (TN/NT), e avaliar a presenca do Osso Nasal (ON/NB).

» Comprimento Cranio-Caudal (CCC) ou Crown-Rump Lehgt (CRL)

* Transluscéncia da Nuca (TN) ou Nuchal Transluscence (NT)

* 0sso Nasal (ON) ou Nasal Bone (NB)

EXAME BIOQUIMICO

Permite o doseamento de duas substancias, o PAPP-A e a B-HCG livre,
ambas com grande sensibilidade e especificidade para o despiste das
anomalias referidas.

* Proteina Plasmética A Associada a Gravidez (PAPP-A)

* Subunidade B livre da Hormona Gonadotréfica Corionica (8-HCG livre)

*Um teste de Diagnostico Pré-Natal - Rastreio Combinado do 1° trimestre tem por objectivo
avaliar o grau de risco, ndo constituindo por si s6 um teste diagnéstico. Um teste indicando
risco reduzido ndo exclui por completo a possibilidade de o bebé ter Sindrome de Down,
Trissomia 18, Trissomia 13 ou outra anomalia dos cromossomas, nem elimina totalmente a
possibilidade de defeitos congénitos, atraso mental ou outras doengas ndo detectaveis por
rastreio pré-natal. No entanto, na maioria dos casos, se o risco ndo estiver aumentado, ndo é
provavel que o bebé tenha Sindrome de Down, Trissomia 18 ou Trissomia 13.



