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Informação

Diagnóstico
Prognóstico

Tratamento

Redução de Ansiedade

Permite com que casal tente 
filho que em outra situação 
não teriamPermite que o casal 

faça a opção 
conveniente



Métodos Diagnósticos

Não Invasivo 
 Avaliação 

Ultrassonográfica
 Diagnóstico em sangue 

materno

Invasivo 
 Biópsia de Vilosidade 

Coriônica
 Amniocentese
 Cordocentese
 Diagnóstico Pré 

Implantacional



Abordagens no Pré-natal

 Ultrassom - toda gestação 
 Biópsia de Vilosidade Coriônica (BVC) - 9-13s 
 Amniocentese - 14-18s
 Cordocentese - 18-36s
 Alfa-fetoproteína em soro materno - 15-18s
 Fetoscopia - 15-18s



Indicações para diagnóstico
pré-natal invasivo

 Idade materna avançada
 Criança anterior com anormalidade cromossômica de novo
 Anomalia cromossômica estrutural em um dos pais
 História familiar  para doenças genéticas que tenham 

diagnóstico por biologia molecular ou exames bioquímicos
 Doenças ligadas ao X sem teste diagnóstico específico 

(determinação do sexo)
 Achados ultrassonográficos sugestivos de patologia que pode 

ser diagnosticada laboratorialmente
 Triagem bioquímica materna sugestiva de cromossomopatia
 Ansiedade materna



Ultrassonografia
 Ultrassom morfológico
 Visualização das 

(grandes) anomalias 
estruturais

 Marcadores para 
determinadas 
patologias, como  
cromossomopatias

 Coleta de material para 
análise

 Guia para determinados 
tratamentos











Translucência nucal (10-14 semanas)



Biópsia de Vilosidade 
Coriônica
 9-13 semanas (em geral 10-12 )

 BVC precoce está associado com 
redução de membros

 Transabdominal ou transvaginal
 Risco de perda: 2-1%
 Não há necessidade de cultivo 

celular
 Cultivo – pode ser realizado

 citogenética
 pseudomosaicismo
 mosaicismo restrito à placenta
 46,XX e contaminação materna

 Dosagem enzimática e extração de 
DNA



Amniocentese
 14-18 semanas 

(geralmente 15-16)
 10-20ml
 Risco de perda 

fetal:1-0,5%
 Requer cultivo celular

 2-3 semanas para 
resultados

 maioria das céls são 
fetais.
 Não há problema de 

pseudo-mosaicismo 



Cordocentese
 18 a 36 semanas
 Amostra de sangue fetal
 Permite dosagens 

variadas
 Aloimunização Rh
 Diagnóstico de infecção 

fetal
 Útil para esclarecer 

resultados citogenéticos 
ambíguos na 
amniocentese



Investigação Genética com Material 
Biológico Obtido no 
Pré-Natal

 Cariótipo
 Cromossomopatias e doenças ligadas ao X 

(determinação de sexo)
 Dosagens Bioquímicas

 Erros Inatos do Metabolismo
 Avaliação Genotípica

 Doenças gênicas e cromossômicas



Análise Citogenética
 Citog. Convencional/ FISH
 Pode ser feito com qualquer amostra 

(Amnioc., BVC, sangue fetal etc)
 Observações

 Preparação de BVC é pior, embora mais rápida e 
mais precoce.

 BVC tem alta incidência de mosaicismo
 Amniocentese é mais confiável, mas mais tardia e 

demorada



































DIAGNÓSTICO GENÉTICO PRÉ-IMPLANTACIONAL

TRIAGEM GENÉTICA PRÉ-IMPLANTACIONAL



Diagnóstico Genético Pré-implantacional

 Identifica doenças genéticas em 
embriões de 8 células gerados in vitro

 Indicado quando um ou ambos os pais 
são portadores de alteração genética 
que pode ser herdada e causar doença

 Envolve Fertilização Assistida, associada 
e técnicas de hibridação fluorescente in 
situ e biologia molecular





Triagem e Diagnóstico de Doenças 
Genéticas em Sangue Materno



Triagem e Diagnóstico de Doenças 
Genéticas em Sangue Materno

 NIPT – noninvasive prenatal test
 NIPD – noninvasive prenatal diagnosis

 DNA livre fetal (placenta) em sangue 
materno

 Celulas nucleadas fetais em sangue 
materno





Globulos 
vermelhos 
nucleados



Diagnóstico de Doenças Genéticas 
em Sangue Materno

 Pode ser útil
 Sexagem
 Tipagem sanguinea
 Diagnóstico de aneuploidias
 Diagnóstico de doenças gênicas
 Paternidade intraútero
 Investigação por painel de genes ou 

exoma







Métodos de Triagem
 Indicam a possibilidade de patologias 

fetais
 Triagem Bioquimica em soro materno 

(Alfafetoproteína, Estriol não conjugado, 
Gonadotrofina coriônica humana)

 Medida da translucência nucal por US



Triagem Bioquímica em Soro 
Materno (16-18 semanas)

 Marcadores Bioquímicos
 Alfafetoproteína

 produzido no saco vitelino/fígado fetal
 Detecção na mãe: a partir de 6 semanas
 Níveis decrescem com a idade do feto
 Elevado em:

 Gemelaridade
 Defeitos de fechamento de tubo neural
 onfalocele

 Baixo em:
 Síndrome de Down



Triagem Bioquímica em Soro 
Materno (16-18 semanas)

 Marcadores Bioquímicos
 Gonadotrofina Coriônica Humana

 Hormônio secretado pelo sinciotrofoblasto
 Detecção materna:  após implantação dos 

blastocistos
 Nível sobe até a 10a semana, cai até a 18a e 

depois se mantém constante
 Níveis altos em:

 Síndrome de Down
 Estriol Materno não conjugado



Triagem Bioquímica em Soro 
Materno (16-18 semanas)

As dosagens bioquímicas não 
fazem diagnóstico!
São instrumentos de 
DETERMINAÇÃO E 

SENSIBILIZAÇÃO DE RISCO!



Triagem Bioquímica em Soro 
Materno (16-18 semanas)

 Um exemplo:
 Mulher de 25 anos:

 Risco para S. Down = 1/1250
 Mulher de 25 anos com alfafetoproteína de 2 a 2,5 X média 

= 1/171
 Maior parte dos serviços consideram 1/380 como 

indicação para amniocentese

 Associação (teste tríplice) sensibiliza a triagem
 Alfafetoproteína isolada: 40% das gestações com S. Down
 Teste Tríplice: 70%





O que levar para casa?

 Metodos invasivos e não invasivos
 Diferenciar técnicas diagnósticas de 

técnicas de sinsibilização de risco 
(triagem)

 Indicações das técnicas específicas
 Limitações das técnicas
 Diagnóstico pré implantacional
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