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Introducao

A determinacdo do sexo fetal em sangue periférico é um procedimento ndo invasivo, Util em patologias com
expressividade dependente do sexo. Em Portugal, tem sido realizado apds as 9 semanas. A recente evolugao tecnoldgica
do NIPT torna teoricamente possivel realiza-la a partir das 7 semanas, carecendo de validacéo.

. O défice de 21-hidroxilase (21-HOD) é autossdmico recessivo, e pode cursar com virilizagdo. O tratamento pré-
natal profilatico com dexametasona, cuja eficacia pressupde instituicdo antes das 7 semanas de idade gestacional, é
disponibilizado quando ha risco acrescido para anomalia da diferenciacio sexual. E ainda controverso, representando um
risco no neurodesenvolvimento da crianca, e deve ser considerado no aconselhamento genético e discutido
multidisciplinarmente num centro de medicina fetal diferenciado.

Resultados

Um casal ndo consanguineo foi avaliado em consulta de Genética Médica por diagnéstico de 21-HOD no primeiro filho,
com variantes causais CYP21A2 identificadas em heterozigotia composta (c.293-13C>G e c.874G>A) — forma classica
perdedora de sal. Foi dado um risco de recorréncia da patologia de 1/4, havendo risco de anomalia da diferenciagdo
sexual de 1/8. Foi discutida terapéutica preventiva pré-natal. Nao havendo beneficio no sexo fetal masculino, equacionou-
se a determinacdo ndo-invasiva do sexo fetal.

. Esta foi disponibilizada na gestacdo subsequente, em ADN fetal livre, as 7 semanas de idade gestacional.
Identificou-se material genético do cromossoma Y, indicativo de sexo cromossémico masculino. Concluiu-se nao
indicagdo para corticoterapia, e auséncia de beneficio de exames pré-natais invasivos diagnédsticos. A gestacdo mantém-
se em seguimento, sem intercorréncias, tendo sido confirmado sexo fetal masculino ecograficamente.

Conclusées
Este caso permitiu demonstrar que a determinacdo mais precoce do sexo fetal é exequivel em contexto clinico,
permitindo adequacdo do tratamento mais cedo, e menor exposicdo de fetos a que ndo seja benéfico. E importante

reportar estes casos, para fins de futura validacdo do procedimento em situa¢des especiais, nas quais seja benéfico.
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