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RESUMO

OBJETIVOS: identificar as indicagées que levaram as gestantes a procurarem a Clinica Fértile para realizacéo de bidpsia do vilo
corial, verificar os resultados dos cariétipos fetais e estabelecer o valor preditivo positivo da trasnlucéncia nucal de aneuploidias
fetais.

METODOLOGIA: estudo retrospectivo dos prontudrios das gestantes submetidas a bidpsia do vilo corial, na Clinica Fértile, entre
janeiro de 2013 e outubro de 2014.

RESULTADOS: a maioria das indicagdes foi devido a verificagdo ao exame ultrassonogrdfico de translucéncia nucal aumentada.
Entretanto, foram identificados 11 caridtipos normais com TN aumentada. Dos diagnosticados com trissomia do 21 (T21),
metade foi de cariétipo feminino e a outra metade de masculino. Em relagdo a trissomia do 18 (T18), cinco foram de cariétipo
feminino e quatro de masculino. Os demais foram identificados como T21 (23 %), T18 (20 %), sindrome de Turner (2 %) e
inversdo do cromossomo 9 (2 %).

CONCLUSAO: a principal indicagdo para o exame foi a translucéncia nucal aumentada isoladamente ou associada a outras
alteracdes. Em relagdo as alteracdes encontradas, a T21 foi a que apresentou a maior prevaléncia (23 %), sequida da T18 (20
%). O valor preditivo positivo da trasnlucéncia nucal para aneuploidia foi de 51 %.

PALAVRAS-CHAVES: biopsia, amostra de vilosidade coridnica, cariétipo anormal, medicao da
translucéncia nucal, sindromes.

ABSTRACT

OBJECTIVES: To identify the indications that lead pregnant women who sought Fértile Clinic for chorionic villus sampling, check
the results of fetal karyotype and set the positive predictive value of the test in screening for fetal aneuploidy.

METHODS: A retrospective study of medical records of women undergoing chorionic villus sampling in the Fértile Clinic from
January 2013 to October 2014.

RESULTS: Most of the information was due to check the US increased nuchal translucency (NT). However, we identified 11
normal karyotypes with increased NT. Diagnosed with the T21, half was female karyotype and the other half male. Regarding
the T18, five were female and four male karyotype. The others were identified as T21 (23 %), T18 (20 %), Turner syndrome (2
%) and inversion of chromosome 9 (2 %).

CONCLUSION: the main indication for the examination was increased nuchal translucency. Regarding the changes found, the
T21 was the one with the highest prevalence (23 %), followed by T18 (20 %). The positive predictive value of the test was 51 %.

KEYWORDS: biopsy, chorionic villi sampling, abnormal karyotype, nuchal translucency measurement,
syndrome

|NTRODU§AO ¢oes possiveis, destacam-se a colheita de amostra intrattero do
O avanco das técnicas ultrassonogrificas nas tltimas décadas liquido amniotico, tecido placentario, sangue fetal, urina fetal ou,
tem permitido uma melhora na capacidade de visualizar, medir, raramente, pele e figado fetal.
monitorar, colher amostras e auxiliar nas virias terapias fetais As informacdes obtidas podem auxiliar o médico assistente
disponiveis atualmente, incluindo a cirurgia. Dentre as interven- e os pais a tomarem decisdes quanto ao acompanhamento da
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gestacio e os habilita para preparar a equipe multidisciplinar que
acompanhari o casal e o neonato no pds-natal'>.

Das interven¢des orientadas pela ultrassonografia, a bidpsia
do vilo corial (BVC) iniciou-se no final da década de 60, mas
nao foi prontamente implantada na pratica clinica devido as altas
taxas de complica¢des e falhas quando comparada com a amnio-
centese. Passados alguns anos, em 1982 descreveram os beneficios
da técnica com relagio ao diagndstico genético e esses autores
enfatizaram o papel da ultrassonografia na orientagio para uma
amostragem bem sucedida. Apos esse relato, a técnica se desenvol-
veu rapidamente e foi-se adquirindo experiéncia suficiente para
determinar a seguranca, acuricia e confianca da BVC??.

As principais indicagdes para a realizagio da BVC sdo o estudo
citogenético pré-natal, estudos bioquimicos (estudos enzimaticos,
erros inatos do metabolismo, mucopolissacaridoses, doenca de
Tay-Sachs, doenca de Gaucher) e estudos moleculares (anilises
por sonda de DNA, hemoglobinopatias, fenilcetontria, sindrome
do X fragil, doencas ligadas ao sexo e teste de patérnidade).

O estudo citogenético pré-natal deve ser realizado nos casos
em que a idade matérna é avancada (maior ou igual a 35 anos
no momento do parto), quando ha historia familiar e pregressa
positiva, quando os pais sio portadores de translocacio do tipo
balanceada e ha testes de rastreamento biofisico ou bioquimico
positivos para as afeccdes citadas anteriormente'.

Ha duas formas de se realizar o exame, uma pela via trans-
cervical e a outra pela via transabdominal. A via transcervical
geralmente ¢ realizada entre a 10 e a 14* semana gestacional, ja a
transabdominal pode ser realizada além da 14* semana gestacional.

No caso da BVC via transcervical, hi algumas contraindica¢oes
absolutas e relativas. Em relacdo as contraindica¢des absolutas,
podem ser citados os processos inflamatdrios cervicais e vaginais
(cervicites e vaginites), canal cervical inacessivel e presenca de
vaginismo. As contraindicag¢des relativas incluem a gestagio mal-
tipla, a idade gestacional superior a 12 semanas e as tentativas de
bidpsia anteriores fracassadas.

No caso da BVC transabdominal, a vantagem ¢é que
multiplas amostras podem ser obtidas com uma Unica in-
trodu¢io do trocarte e ela parece estar associada a menos
complica¢des pds-procedimento em comparagio com a BVC
transcervical, especialmente no que diz respeito a hematomas
e sangramento'?.

Estudos apontam uma acuracia diagnoéstica de aproximada-
mente 96 %.As taxas de insucesso podem estar relacionadas tanto
a falha na coleta da amostra quanto a analise laboratorial dessa
amostra.A experiéncia é considerada o fator mais importante para
se obter uma amostra adequada. As taxas de perdas fetais giram em
torno de 1 a 2 % acima do estabelecido para o amniocentese*>.

Estudo realizado em 2007 para avaliar as complicagdes matér-
nas e fetais apds realizacio da BVC para diagndstico pré-natal de
alteracdes genéticas verificaram como complicacdes imediatas as
colicas uterinas (14 %), hematoma subcorionico (1,8 %), pun¢io
amnidtica acidental (1,3 %), dor da pun¢io ou desconforto ab-
dominal (1,5 %), amniorrexe (0,2 %), bradicardia fetal (0,2 %) e

sangramento vaginal (0,1 %). E no caso de complica¢des tardias
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verificou-se sangramento vaginal em 1,6 % das pacientes, dor
abdominal em 1,4 % e amniorrexe em 0,3 %.

No geral, os autores concluiram que a BVC revelou-se como
um procedimento simples e seguro que pode ser utilizado naquelas
gestantes que necessitam de diagnostico pré-natal devido ao risco
de anomalias genéticas®.

Diante do exposto, os objetivos desse trabalho foram identi-
ficar as indica¢Oes das gestantes que procuraram a Clinica Fértile
para realizacio de bidpsia do vilo corial, verificar os resultados
dos caridtipos fetais e estabelecer o valor preditivo positivo do

exame no rastreamento de aneuploidias fetais.

METODOLOGIA

Estudo descritivo, retrospectivo, em que foram analisados 44
exames de BVC no periodo de janeiro de 2013 a outubro de 2014
na Clinica Fértile. Critérios de inclusio: gestantes submetidas a
BVC para pesquisa citogenética. Critérios de exclusio: exames
que nio contivessem todos os dados no prontuario. As variaveis
analisadas foram o sexo, tipo de indicagdo para o procedimento
e tipo de patologia encontrada.

Para a avaliagio dos resultados foram utilizados testes de
frequéncia (prevaléncia) na amostra analisada. Esse estudo foi
devidamente autorizado pela diretoria técnica da Clinica Fértile,
em que os preceitos éticos de protecdo as pacientes foram devi-

damente respeitados.

RESULTADOS
A idade média foi de 32 (16 a 43). O Grafico 1 apresenta a

distribui¢io segundo a idade matérna.
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Desses em que a TN estava aumentada, entretanto, foram
identificados 11 caridtipos normais. Os demais foram identifica-
dos como T21 (23 %), T18 (20 %), sindrome de Turner (2 %) e

inversio do cromossomo 9 (2 %) (Grafico 3).
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Sete indica¢des foram por TN e idade matérna avancada. Desses,
quatro foram diagnosticados comT21, dois comT18 e um normal.
Dos diagnosticados com T21, metade foi de cariétipo feminino e
a outra metade de masculino. Em relag¢io a T18, cinco foram de
caritipo feminino e quatro de masculino. O valor preditivo positivo
(VPP) do exame de bidpsia do vilo corial foi de 51 %.

DISCUSSAO

As indica¢des para procedimentos pré-natais invasivos tém
mudado no decorrer das décadas. Estudos tém demonstrado que
a obtengdo do caridtipo fetal ¢ um exame diagnostico importante
que pode e deve ser oferecido a todas as pacientes em que o risco
individual dos testes de rastreamento no 1° trimestre por meio da
medida da TN combinada ou nio ao rastreamento bioquimico
sugiram que uma anormalidade pode estar presente’.

Levando em conta que os casais atualmente investem na ma-
térnidade quando estio com idade mais avancada, as mulheres
acima de 35 anos s3o as que recebem a indica¢do do obstetra para
procedimentos invasivos, tendo em vista que apds essa idade ha
uma probabilidade maior de ocorréncia de malformagdes fetais
e alteracdes cromossOmicas®.

Diante disso, percebe-se que a tendéncia de combinar os testes
de rastreamento do 1° trimestre por meio da medicdo da TN
combinada ou nio ao rastreamento bioquimico (f-hCG livre e
PAPP-A para situar a época de detec¢io de alguma anormalidade
pré-natal dentro do primeiro trimestre gestacional apresenta van-
tagens no sentido de aliviar a ansiedade provocada por um diag-
nostico tardio e oferecer aos pais uma terapia fetal mais precoce
quando isso for possivel. Além disso, possibilita o preparo dos pais
para o pos-parto e a organiza¢io de uma equipe multidisciplinar
para acompanhar os pais e o concepto caso haja necessidade.

No presente estudo, a idade matérna avancada, acima de 35
anos, representou 34 % das indicagdes para a BVC. Das 16 pa-
cientes com idade igual ou acima de 35 anos, a porcentagem de
alteragdes encontradas para T21 e T18 perfizeram 37,5 % para

ambas as patologias ¢ 25 % das pacientes obtiveram resultado
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normal no exame citogenético.Ja Lau e cols. (2005) identificaram
aT21 em 1,25 % dos fetos avaliados pela BVC e a T18 ¢ T13
foram identificadas em 0,66 e 0,37 %, respectivamente. Esses dados
estio bem abaixo dos encontrados no presente estudo em analise.

Outro estudo realizado em 2012 também verificou porcen-
tagens de T21 e T18 que estavam bem abaixo das encontradas no
presente estudo.A sindrome do cromossomo 18 foi diagnosticada
em 8,0 % das amostras e para a T21 a porcentagem foi de 8,8%’.

Em rela¢do ao quesito TN aumentada, ela representou 55 % das
indicagdes para a BVC. Esses dados sio semelhantes aos encontra-
dos em 20127.]J4 em estudo realizado em 20086, a2 TN aumentada
representou 17,41 % das indicagdes para a BVC. Nesse estudo eles
avaliaram a sensibilidade, especificidade, VPP e valor preditivo ne-
gativo (VPN) daTN na detec¢io de anomalias cromossdmicas em
pacientes submetidas a BVC e encontraram 58,3%, 83,1%, 35% e
92,7% de sensibilidade, especificidade,VPP e VPN, respectivamente.

CONCLUSAO

A principal indicagio para o exame foi a translucéncia nucal
aumentada isoladamente ou associada a outras alteracdes. Em
relacdo as alteragdes encontradas, a T21 foi a que apresentou a
maior prevaléncia (23 %), seguida da T18 (20 %). O valor predi-

tivo positivo da translucéncia nucal da aneuploidia foi de 51 %.
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