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Introdugao

A pesquisa de marcadores ecogréaficos de aneuploidias do segundo trimestre (2T) tem como objetivo melhorar a detecdo
de trissomia 21 (T21). No entanto, apds a implementacdo do rastreio combinado do primeiro trimestre e do teste ndo
invasivo em sangue materno, surgiram algumas dudvidas em relagdo a eficacia da dete¢do destes marcadores.

A prega da nuca (PN) é um dos marcadores mais especificos de T21 e define-se como aumentada se > 6mm as 15-20
semanas de gestagao.

Objectivos

Avaliar os casos de PN aumentada no 2T e a sua associacdo com T21.

Metodologia

Estudo de coorte retrospetivo com anélise descritiva. Estudaram-se os casos de fetos com PN aumentada em ecografia
morfolégica entre janeiro/2017 e dezembro/2021 no Centro Hospitalar Universitario Sdo Jodo.

Resultados e Conclusées

No periodo estudado encontraram-se 167 fetos com PN aumentada. Destes, 20 (12,0%) tinham translucéncia da nuca
(TN) >p95 no 1° trimestre, e 14 (8,4%) rastreio combinado de alto risco para T21 (3 com teste invasivo que confirmou a
T21). 16,2% (n=27) apresentava outras alteracdes morfoldgicas. Como marcador isolado, excluindo a presenca de outros
marcadores, malformacdes, aumento da TN e rastreio positivo no 1° trimestre, a PN aumentada foi identificada em 117
casos (70,1%). Deste grupo, 17 realizaram teste invasivo (14,5%), cujo resultado foi negativo para T21 em todos (hum
identificou-se uma microdelecdo e outro uma duplicagédo). Daqueles que ndo realizaram teste invasivo, o parto ocorreu na
instituicdo do estudo em 84%, nenhum recém-nascido apresentou estigmas de T21 ao nascimento ou na consulta de
reavaliacdo ao més de vida.

De acordo com o sugerido recentemente na literatura, a identificacdo isolada da PN aumentada nao parece justificar a
realizagdo de teste invasivo. O seguimento e aconselhamento da gravida deverd ser individualizado e ajustado as

especificidades de cada caso e fatores de risco associados.
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