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Introdução

O teste pré-natal não invasivo (TPNI) no sangue materno é o teste de rastreio com maior acuidade para as trissomias 21,

18 e 13. Contudo, a evidência clínica do seu desempenho para rastreio de aneuploidias dos cromossomas sexuais (ACS)

ainda é limitada. As ACS são mais comuns do que as trissomias do 13, 18 e 21, estimando-se uma prevalência de 1:500. A

taxa de deteção do TPNI para ACS é baixa, apresentando uma taxa de falsos positivos elevada, particularmente para a

monossomia do X.

Objectivos

Refletir sobre o desempenho do TPNI no rastreio de ACS.

Metodologia

Estudo retrospetivo dos processos clínicos das grávidas referenciadas para o nosso centro por TPNI com risco aumentado

ou inconclusivo para ACS nos últimos três anos.

Resultados e Conclusões

Foram referenciadas 7 grávidas que realizaram TPNI no exterior. Em 2 casos havia suspeita de monossomia do X, em 2

casos risco aumentado para Síndrome de Klinefelter, um caso de risco elevado de trissomia do X e um caso inconclusivo

para ACS. Todas as grávidas optaram por realizar amniocentese. Os cariótipos foram normais, à excepção de um caso

de Síndrome de Klinefelter que se confirmou. Foi ainda referenciada uma grávida por existir incongruência entre o sexo

encontrado no TPNI (feminino) e o sexo identificado na avaliação ecográfica (masculino). O estudo do cariótipo revelou

deste feto revelou um mosaico 45,X [23] (46%) / 46,XY [27] (54%). 

Verificou-se uma elevada percentagem de falsos positivos para ACS no TPNI, confirmando-se apenas um caso.  A opção

pela realização de rastreio de ACS deverá ter em conta o prognóstico geralmente favorável destas patologias, a sua baixa

especificidade com elevada taxa de falsos positivos, condicionando a realização de estudos invasivos adicionais que têm

riscos associados, para além de desencadearem ansiedade no casal.
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