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ANOMALIAS CONGENITAS
- CAUSAS -

» GENETICAS
- MULTIFATORIAIS
» AMBIENTAIS

* DESCONHECIDAS



Pré-Natal
(Todas)

m 1. Sorologia

m 2. Glicemia

= 3. Grupo sanguineo, status Rh
m 4. Triagem em sangue materno
m 5. US morfologico



Triagem em sangue materno
(Alfa Feto Proteina - AFP)
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riagem em sangue materno

Fechamento do tubo neural



Triagem em sangue materno

Defeitos de fechamento do tubo neural



Triagem em sangue materno

Onfalocele Gastrosquise

Defeitos de parede abdominal



DOSAGEM EM SORO MATERNO

Alfa-Feto-Proteina

T em defeitos de fechamento do tubo neural (DFTN)
defeitos de parede abdominal, gemelaridade

! em sindrome de Down e outras cromossomopatias



Ultra-som morfologico

* Verificar o numero de fetos;

» Verificar o crescimento;

 Estimar a idade gestacional,

» Determinar o sexo;

 Diagnosticar defeitos congénitos;
 Auxiliar na ecolha do tipo de parto;

» Guiar a coleta de amostras (amniocentese,
bidpsia de vilosidade corionica, cordocentese)



Sindrome de Down

Risk of Down dyndrome in live births (%)

Maternal age (years)

Osso nasal



Sindrome de Down - Translucéncia nucal

Risk for fetal risomies (%)

100 MNT = dmm

MWT = drrum
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Maternal age (yrs)

> 2,5 mm é sinal de alerta

Idade gestacional para medida — entre 11 e 14 semanas



Coracao (LV=VE, RV=VD; LA=AE; RA=AD; PV=veia
pulmonar; Ao=aorta descendente; S=coluna)



US tridimensijonal

Ai meu Deus!
Aula de Genética
de novo...




Pré-Natal
(Casos Especiais)

Vilosidade coridnica
Liquido amnidtico
Sangue do cordao
Biopsia fetal

RX, RM, CT

DNA fetal em plasma materno

Diagnostico Genético Pré-implantacao



Principais Indicacoes para
DPN por Testes Invasivos

* |dade materna avancada - > ou = 35 anos;
* Filho anterior com alteracao cromossomica;

* Presenca de alteracao cromossOmica estrutural em um dos
genitores;



Historia familial de alteracao genética que pode ser
diagnosticada ou excluida por analise bioquimica ou do DNA;

Historia familial de disturbio ligado ao X para o qual nao ha
teste DPN especifico;

Risco de defeito do tubo neural;

Alteracao na triagem do soro materno e/ou no US
morfologico.



Biopsia de Vilosidade
Corionica




Amniocentese




Amniocentese




Amniocentese

.F'Ian::enta | Fluida I

Composigan

Determinagan
sexual, estudos
bioguimicos e
enzimaticos

Parede Cultura o
Uterina ’ Estudos
cromossdmicos e

bioguimicos



Vilosidade x LA

Mais precoce (9 a 12s)
Risco de aborto 1%
Resultados duvidosos
(cromossdmicas)

Nao AFP

Mais tardia (16s)
Risco de aborto 0,5%
Resultado mais preciso

(cromossoOmicas)
Pode AFP



Mosaicismo (placenta x feto)

Massa celular interna

Trofoblasto

ST i
Mosaicismo confinado Mosaicismo generalizado
a placenta
s

trofoblasto
46



Cordocentese

Cromossomos



Fetoscopia




Pesquisa de DNA livre fetal em plasma
materno
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Diagnostico Genético Pre-
Implantacao




Fertilizacao in vitro
(Bebeé de proveta)
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Monogénica

Duas copias de X, 13,18 e 21

Monossomia 18 (azul), Y (amarelo)

Cromossomica



