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Introdução

O diagnóstico pré-natal (DPN) consiste no conjunto de estudos que são realizados com o objetivo de diagnosticar

anomalia congénita no feto, permitindo assim discutir as opções disponíveis com os pais e programar eventual

tratamento pré ou pós-natal.

Objectivos

Identificar os principais motivos de seguimento em consulta de DPN e os resultados obtidos com maior frequência.

Metodologia

Estudo retrospetivo englobando o conjunto de grávidas que foram seguidas em consulta de DPN no ano de 2021 no

Hospital Professor Doutor Fernando Fonseca.

Resultados e Conclusões

Foram seguidas 143 grávidas em consulta de DPN: 18 para realização de exame invasivo por idade materna avançada, 30

por resultado positivo em rastreio combinado, 74 por deteção de alterações ecográficas, 12 pelos antecedentes

obstétricos (filho ou gravidez anterior em que foi identificada doença congénita), 6 por seroconversão ocorrida durante a

gravidez (citomegalovírus, toxoplasmose e parvovírus) e 3 relacionadas com hemoglobinopatias. Destas grávidas, 127

realizaram exame invasivo. 102 exames não revelaram alterações (cariotipo e microarray normais). Foram identificados 6

casos de trissomia (T) 21, 2 de T18 e 1 de T13. As restantes alterações identificadas foram: Síndrome (S) de DiGeorge; S. X

Frágil; mutacão associada a drepanocitose (2 casos em homozigotia e 1 em heterozigotia); translocação entre os

cromossomas (Cr) 3 e 4; inversão no Cr 1; deleção no Cr 7; 2 casos de deleção no Cr 17 e 2 casos de deleção no Cr 16

(num dos quais concluiu-se ser uma alteração herdada da mãe).  Destaca-se ainda que foram realizadas 26 interrupções

médicas da gravidez.

Conclui-se assim tue o principal motivo para a realização de exame invasivo de DPN foi alteração morfológica identificada

em ecografia sendo que apenas uma pequena percentagem dos exames invasivos realizados, cerca de 19%, apresentaram

alteração no cariotipo ou microarray. As principais alterações encontradas estão relacionadas com as trissomias,

maioritariamente a T21.
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