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Introducao

O diagndstico e prognostico das doencas genéticas com apresentacdo pré-natal sdo desafiadores, dada a limitada
informacédo fenotipica, amplo diagnéstico diferencial e limitado tempo para estudo. A utilizacdo da sequenciagdo do
exoma fetal (WES) tem o potencial de aumentar a capacidade diagndstica e contribuir para uma abordagem mais precisa.

Metodologia

Estudo retrospetivo dos casos onde foi aplicado WES fetal, entre 2017 e 2022, no Centro de Responsabilidade Integrada
de Medicina e Cirurgia Fetal do CHULC.

Resultados e Conclusées

Foram incluidos 46 casos, sendo 36 (78%) destes produtos de concecéo, e os restantes 14 (22%) de gravidezes em curso.
A indicacdo mais frequente foi a de anomalias congénitas multiplas (18/46, 39%), seguida de alteragdo neuroldgica
(14/46, 30%), anomalia esquelética (5/46, 11%), patologia multissistémica (5/46, 11%), e hidropsia (2/46, 4%). Em todos os
casos, exceto um, realizou-se microarray antes do WES. Relativamente a estratégia de analise do WES, em 8 (17%) casos
foi realizada em trio, e nos restantes 38 (83%) em single. Destes 38, em 26 (68%) fez-se diretamente mendelioma, e nos
restantes 12 (32%) primeiramente painel multigene seguido de mendelioma. A taxa diagndstica foi de 39% (18/46), tendo
sido superior quando a anélise foi realizada em trio. Por outro lado, foram encontrados achados incidentais em 41%
(19/46) dos casos. Todos os casos que obtiveram diagnéstico definitivo receberam aconselhamento sobre risco de
recorréncia e opcdes reprodutivas. Adicionalmente, 28% (5/18) dos casos tiveram alteracdes da abordagem clinica com
base nos resultados, incluindo tomada de decisdes no periodo pré-natal, planeamento do parto e cuidados neonatais.

A aplicagdo do WES em fetos com anomalias congénitas/multissistémicas mostra um aumento da taxa diagndstica
comparativamente ao microarray. O conhecimento sobre o diagnéstico e progndstico permite aos progenitores tomarem
decisdes informadas. Todavia, associam-se limitagdes, como o tempo de resposta, interpretacdo dos resultados, e
potenciais achados incidentais. Assim, a abordagem multidisciplinar torna-se indispensavel.
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