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RESUMO

INTRODUCAO: O diagnéstico pré-natal (DPN) é um conjunto de técnicas destinado a investigar a saude fetal ainda no periodo de vida in-
trauterina, com intuito de rastrear anomalia genética ou congénita. A translucéncia nucal (TN) é um destes exames de diagndstico que perante
um resultado positivo de um teste de rastreio oferecer-se-d a possibilidade de um teste diagnédstico, o qual constitui ainda, inevitavelmente, um
procedimento invasivo, porém de alta precisdo, tais como: a bidpsia das vilosidades coriénicas, amniocentese e a cordocentese.

OBJETIVO: Estabelecer o valor preditivo positivo da TN no rastreamento de aneuploidias; estabelecer o achado de cromossomopatia mais
comum em fetos portadores de TN alterada.

METODOLOGIA: Foram estudados 215 fetos, dentre estes 113 com alteragcées de TN (>=a 2,5mm), submetidos a confirmagdo por bidpsia de
vilosidade coriénica ou da amniocentese, no qual se aplicou testes de especificidade, sensibilidade, valor preditivo positivo e negativo, entre
2008 e 2017 em uma clinica de Goiania.

RESULTADOS: No total dos 215 pacientes rastreados por ultrassom de TN encontrou-se 113 altera¢ées, destes 51 estavam sauddveis e 62 con-
firmaram alguma aneuploidia representando 54,8%.

CONSIDERACOES FINAIS: O valor preditivo positivo da TN para aneuploidias foi de 54%; o achado de cromossomopatia mais comum em fetos
com TN alterada foi Sindrome de Down.

DESCRITORES: TRANSLUCENCIA NUCAL, CROMOSSOPATIAS, DIAGNOSTICO, ULTRASSONOGRAFIA.

SUMMARY

INTRODUCTION: Prenatal diagnosis (PND) is a set of techniques designed to investigate fetal health during intrauterine life, in order to track ge-
netic or congenital anomalies. Nuchal translucency (TN) is one of these diagnostic tests that, in the face of a positive result of a screening test, will
offer the possibility of a diagnostic test, which is inevitably an invasive but high- Such as: the biopsy of the chorionic villi and the amniocentesis.
OBJECTIVE: To establish the positive predictive value of TN in the screening of aneuploidy; To establish the most common chromosomal abnor-
mality in fetuses with altered TN.

METHODS: Twenty-four fetuses were studied, of which 113 had TN (> =2.5mm) alterations, submitted to confirmation by chorionic villus biopsy
or amniocentesis, in which tests of specificity, sensitivity, positive predictive value And negative, between 2008 and 2017 in a clinic in Goidnia.

RESULTS: A total of 113 alterations were observed in the total of the 215 TN scan patients, 51 were healthy and 62 confirmed aneuploidy, rep-
resenting 54.8%.

CONCLUSION: The positive predictive value of TN for aneuploidy was 54%; The finding of chromosomal disease more common in fetuses with
altered TN was Down'’s Syndrome.
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INTRODUCAO trauterina, com intuito de rastrear anomalia genética ou congénita'.
O diagnostico pré-natal (DPN) é um conjunto de técnicas A translucéncia nucal (TN) configura-se como imagem

destinado a investigar a saude fetal ainda no periodo de vida in- ultrassonografica hipoecogénica, onde se encontra o acimulo
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de liquido na regido posterior do pescogo, que ocorre com
mais exuberancia entre a 10* e a 14® semanas de gestacao,
sendo o principal exame de rastreio realizado no Brasil (Fig.
1). Perante um resultado positivo de um teste de rastreio
oferecer-se-a a possibilidade de um teste diagnostico, o qual
constitui ainda, inevitavelmente, um procedimento invasivo,

porém de alta precisao®>.

Figura 1 - Imagem ideal para medida da translucéncia nucal.

A biopsia das vilosidades coridnicas € um exame que realiza
coleta e posterior analise de tecido do vilo corial por via abdo-
minal ou transcervical (Fig. 2). Pode ser efetuado no primeiro
trimestre de gestacao, trazendo assim um diagnostico precoce
quando comparado a amniocentese*. Ja a amniocentese € um
exame transabdominal com aporte ultrassonografico, em que
ha coleta de liquido amnidtico com uma agulha fina para
estudo cromossomico’.

Figura 2 - Biopsia das vilosidades coridnicas trans-abdominal e trans-cervical

Diante disso o objetivo aqui € estudar a eficacia do método
de ultrassonografia para medida da translucéncia nucal (TN)
no rastreamento de anomalias cromossomicas confirmados por
biopsia de vilosidade coridnica ou da amniocentese.

METODOLOGIA

Foram estudados 215 fetos, dentre estes 113 com alteragoes
de TN = a 2,5mm), submetidos a confirmagao por biopsia
de vilosidade corionica ou da amniocentese, no qual se aplicou
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testes de especificidade, sensibilidade, valor preditivo positivo
e negativo, entre 2008 e 2017 na Clinica Fértile de Goiania.

RESULTADOS

No total dos 215 pacientes rastreados por ultrassom de TN
a especificidade de 56% e sensibilidade 63%, valor preditivo
positivo 54% e valor preditivo negativo 64% e acuracia de
59%. Encontrou-se 113 alteracoes, 63% realizaram amniocen-
tese e 37% biopsia de vilosidade corionica. Destes 55% foram
confirmadas anomalias cromossomicas e 45% descartados (Fig.
3). A idade materna de maior incidéncia dentre as anomalias
foi de 18 a 35 anos com 64%, seguido por mulheres maiores
que 35 anos com 23% e menor que 18 anos com 2%.
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Figura 3. llustra os percentuais de fetos saudaveis e com aneuploidia.

DISCUSSAO

A utilizacao de exames pré-natais € essencial para fazer
uma avaliacao detalhada na gravidez tanto da saude do feto
como da mae. A realizacdo precoce de um diagndstico pré-
-natal pode reduzir a mortalidade de neonatos e a ultrassono-
grafia € o primeiro exame realizado para rastreio de possiveis
alteracOes’. A oferta de testes diagnosticos invasivos deve ser
mantida para gestagdes com resultados positivos no rastreio e
ainda o aconselhamento devera reforcar a no¢ao de que um
resultado negativo nao € garantia de uma gravidez nao afetada,
pois falsos negativos podem ocorrer?.

A correta determinagdo da IG € um passo fundamental
para o bom seguimento da gravidez, pois permite apropriada
avaliacdo do desenvolvimento do concepto®’®. Ao longo de
toda a gestagao, o erro absoluto na estimativa da IG a partir
de parametros ultrassonograficos aumenta progressivamente,
embora o erro percentual mantenha-se constante, em torno
de 8% (dois desvios-padrao) da IG calculada. Assim sendo, a
predicao da IG a partir da medida do comprimento cranio-
-caudal (CCQ) fetal entre a 11* e a 14®* semana tem um erro
de, no maximo, uma semana. Estimando-se a IG com o uso de
multiplos parametros ultrassonograficos (medida do diametro



biparietal, circunferéncia craniana e comprimento do féemur)
por volta da 20% ou da 30% semana, esse erro passa para uma
semana e meia e duas semanas e meia, respectivamente'®!'.

A avaliacao da TN e dos padroes de fluxo na valva tri-
cuspide e no ducto venoso durante a USG morfologica de
primeiro trimestre pode contribuir para a suspeita de varias
doencgas fetais, e ndo somente as anormalidades cromossomicas
mais comuns ao nascimento. Alguns autores relatam que a
prevaléncia de malformacoes estruturais graves em fetos sem
anomalias cromossomicas cresce com o aumento da espessu-
ra da TN: aproximadamente 1,6% em fetos com TN abaixo
do percentil 95 para a IG; 2,5% naqueles com TN entre os
percentis 95 e 99 (TN=3,5mm); 10% quando a TN mede de
3,6 a4,4mm; 19% quando a TN mede de 4,5 a 5,4mm; 24%
em fetos com TN entre 5,5 e 6,4mm; e 46% quando a TN é
maior do que 6,5mm"" (Fig. 4).

Figura 4: US de TN alterada (2,5mm)’s.

O resultado do rastreamento combinado no primeiro tri-
mestre da gestacao, associando a idade materna, medida da
translucéncia nucal e os marcadores séricos free-bhCG e PAPP-
-A em um grupo da populagao brasileira, mostrou uma taxa
de deteccao (sensibilidade) para as anomalias cromossomicas
em geral de 70% com indice de falso-positivo de 3,1%, e para
a trissomia do cromossomo 21 de 83,3%, com a mesma taxa
de falso positivo de 3,1%. A sensibilidade encontrada no setor
foi inferior a verificada nas primeiras grandes séries publicadas
pela FMF, em que a sensibilidade do teste foi de 88% para
anomalias cromossomicas em geral e de 90% para a trissomia
21, com taxa de falso positivo de 5%10,24. Por outro lado,
os resultados deste estudo se aproximaram aos apresentados
por pesquisas canadenses, holandesas e alemaes nas quais as
taxas de deteccdo para a trissomia 21 foram de 83,9%, 75,9%
e 86,2% com falsos-positivos de 4%, 3,3% e 3,5% respectiva-
mente, estudos estes com casuistica expressiva, porém menores
que os da FMF (Fetal Medicine Foundation) '82%

A combinacao de marcador bioldgico de idade materna
avangada com marcadores de ultrassom, tais como TN, au-
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menta a eficacia na deteccdo de aneuploidias. Quando o piloto
combina apenas a idade materna de 50% das gestacoes com
trissomia 21 sao diagnosticados, enquanto que quando a idade
materna combinado, medindo TN, a frequéncia cardiaca fetal e
exames de sangue materno, seu desempenho é muito melhor,
permitindo o diagndstico pré-natal 90% de trissomia 212, um
estudo de 2011 sugere que o TN aumentada ¢é utilizado quando
combinando dois marcadores séricos e idade materna diminui
significativamente formar o IPT a cerca de 2%?2.

Uma recente revisao sistematica observou que 44% dos
fetos com caridtipo normal e defeitos cardiacos congénitos
tinham a TN acima do percentil 95 e 20%, acima do percentil
99 23, Em fetos euploides, quanto maior a TN, maior a pro-
babilidade de resultados adversos perinatal, variando de 8%
nos casos de TN no P95-3,4 mm a 80% nos casos de TN>6,5
mm?%. O numero de anormalidades relacionadas ao aumento
da TN nao € conhecido. Entretanto, grande parte dos fetos com
TN aumentada se mostram neonatos saudaveis?®. Portanto, TN
aumentada nao significa necessariamente anormalidade fetal
e, sim, risco aumentado para tal.

Estudos recentes Bekker et al, em 200725, endossam os
achados de Pandya et al,, em 199527, que encontram 13%
de perda fetal, em 565 fetos cromossomicamente normais,
com a medida da TN igual ou maior que 3mm, demonstran-
do que as taxas de perda fetal crescem e a taxa de sobrevida
decrescem, proporcionalmente ao aumento da espessura da
TN, em especial, quando associadas a malformagoes estrutu-
rais. Sugerindo monitoramento ultrassonografico e cuidados
redobrados ao avaliar o prognostico gestacional dos fetos com a
TN aumentada. Souka et al.,, em 200128, estimam que apenas
um em cada trés fetos com a TN igual ou maior que 6,5mm
evolua para recém-nascido vivo e sem malformacao estrutural.
Concluindo que o resultado da gestacdo depende da espessura
da TN e da associacao com defeitos estruturais fetais.

CONSIDERACOES FINAIS

O valor preditivo positivo da TN para aneuploidias foi de
549%; o achado de cromossomopatia mais comum em fetos
com TN alterada foi Sindrome de Down.
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