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RASTREIO COMBINADO E DIAGNOSTICO PRE-NATAL PRECOCE

Possibilidade de ter o Diagndstico Pré-natal concluido as 14 semanas.

Saber informacdes acerca do bebé o mais cedo possivel, é o desejo de qualquer gestante. Neste
sentido, o CGC desenvolveu um protocolo que permite optimizar as taxas de deteccéo de
trissomia 21 e concluir o Diagndstico Pré-natal as 14 semanas de gravidez, quando solicitado.
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RASTREIO PRE-NATAL COMBINADO PRECOCE

O Rastreio do 1° Trimestre é actualmente aceite como o melhor meio de rastreio pré-natal de
Trissomia 21, com taxas de deteccéo elevadas (90 a 97%) para taxas de falsos positivos reduzidas
(3 a5%). Este teste combina valores de parametros bioquimicos (free RhCG e PAPP-A) com
parametros ecograficos (translucéncia da nuca e ossos préprios do nariz).

Com o objectivo de melhorar a eficiéncia do Rastreio Pré-Natal Combinado, o CGC desenvolveu
o Rastreio Pré-Natal Combinado Precoce que ocorre em duas fases:

1. Colheita de sangue para anélise bioquimica (cartao de filtro ou soro)

Efectuada das 9 as 12 semanas (de preferéncia da 92 a4 10?) e enviada para o CGC para
doseamento da free BhCG e PAPP-A. O poder discriminativo da PAPP-A, entre valores normais
e anormais, é significativamente maior nesta fase da gestacao, elevando a taxa de deteccao.
Oresultado é retido até recepcao dos dados ecograficos.

2. Ecografia para avaliacdao da TN

.Efectuada entre as 11 e as 12 semanas, intervalo de tempo em que a TN apresenta maior
poder discriminativo entre valores normais e anormais.

. O resultado da avaliagdo ecogréfica é transmitido ao CGC (fax ou mail de preferéncia).
.No CGC é efectuado o célculo de risco e comunicado de forma répida (fax, mail ou telefone)
ao médico, que poderd logo de seguida transmitir o resultado final a gravida e proceder ao
seguimento adequado.

Os marcadores, bioqu{micos ou ecogréficos, variam ao longo da gravidez, ndo sé em valor mas
também em eficiéncia. Com este protocolo precoce é possivel retirar o maior beneficio, no
melhor momento, de cada um dos marcadores utilizados. Adicionalmente, o resultado é comu-
nicado num ambiente clinico, pelo médico responsével, com possibilidade de ponderacao das
opcdes de conduta nos casos de risco aumentado.
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DIAGNOSTICO PRE-NATAL PRECOCE

Nas situacdes em que o Diagndstico Pré-Natal é a opcdo seleccionada, no seguimento de um
resultado de risco aumentado, pode ser oferecido:

a) colheita de vilosidades coridnicas para andlise citogenética, as 12 semanas;
b) diagndstico pré-natal cldssico por amniocentese.

Resultado em 24-48 horas, por técnica de MLPA, QF-PCR ou FISH, para pesquisa de aneuploidias
frequentes: trissomia dos cromossomas 13,18 e 21; e aneuploidias dos cromossomas sexuais.
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tém trés grandes vantagens:

1. Do ponto de vista técnico, os marcadores bioqu{micos, doseados nas semanas 9 e 10 de
gestacdo, possuem maior poder discriminativo, permitindo taxas de deteccao elevadas

2.Técnica de MLPA, QF-PCR ou FISH - Pesquisa de alteragcdes cromossdmicas mais frequentes,
como a Trissomia 21, em 24 - 48 horas

3. Esta sequéncia permite uma gestao atempada das op¢des de diagndstico, no acompanha-
mento pré-natal.

COLHEITA DE SANGUE

ECOGRAFIA

CALCULO DE RISCO

cvs AMNIOCENTESE

MLPA / QF-PCR / FISH, Cariétipo MLPA / QF-PCR / FISH, Caridtipo
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