ARTIGO DE REVISAO

MARCADORES ULTRASSONOGRAFICOS

DE CROMOSSOMOPATIAS

DURANTE O PRIMEIRO TRIMESTRE

ULTRASOUND MARKERS OF CHROMOSSOMAL ABNORMALITIES

IN THE FIRST TRIMESTER OF PREGNANCY

HEVERTON PETTERSEN & MARCOS FARIA

ABSTRACT

These comments are about ultrasound markers of chromosomal abnormalities during the first trimester of pregnancy. Nuchal
translucency, nasal bone, facial angle, venosus ductus and tricuspid regurgitation are the most important markers of aneuploidy.
Headlines about method, physiology, ultrasound tips and relevant abstracts are discussed.

INTRODUCAO

Nos dias atuais, o diagnéstico precoce de anomalias cromos-
sOmicas permite ndo sé uma decisao precoce quantoaevolucao
dagestacdao,mastambémaconscientizacdoeconsequentemente
oacompanhamentodaquelasquemerecemumaatencaoespecial.
O advento da ultrassonografia endovaginal, a melhora da quali-
dade técnica dos aparelhos e o uso de sondas de alta frequéncia
possibilitaram o estudo detalhado do embrido e do feto, anteci-
pando e ampliando a avaliacdao do prognéstico fetal no primeiro
trimestre gestacional.

O estudo do saco gestacional, da vesicula vitelinica, do com-
primento cabeca-nadega (CCN), daanatomiafetal, dafrequéncia
cardiaca fetal (FCF) e do Doppler arterial e venoso tem sido
parametros avaliados para estabelecer este prognéstico. Dentre
esses parametros, a anatomia fetal tem grande destaque ndo s6
pelacorrelacdodedeterminadasanomalias com um progndstico
reservado(ex:anencefalia,hérniadiafragmatica),mastambémpela
correlacdo dessas anomalias com as cromossomopatias.

Hoje, quando falamos em marcadores ultrassonograficos de
anomalias cromossOmicas no primeiro trimestre, a medida da
translucéncia nucal (TN) ainda ocupa lugar de destaque, porém
adescricao de outros marcadores comoamedidadoossonasale
o estudo do fluxo sanguineo no ducto venoso tem melhorado a
sensibilidadeeespecificidadedorastreamentonesteperiodo.Além
disso, outros marcadores comoanomalias estruturais (onfalocele,
cardiopatias e megabexiga), um de CCN menor que o esperado
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para aidade gestacional, alteracdes da frequéncia cardiaca fetal
(FCF) e o diametro do cordao umbilical tem sido relacionados
acromossomopatias.Recentementeaindaforamacrescentadosa
esta lista o angulo facial e a regurgitacao em valvula tricuspide.

Nosso objetivo serd descreve a metodologia nainvestigacao
dos principais marcadores ultrassonograficos de primeiro trimes-
tre:translucéncia nucal, osso nasal, angulo facial, ducto venoso e
regurgitacao de tricuspide.

| - TRANSLUCENCIA NUCAL (TN)

Emrelagdo a semantica, varios nomes foram dados aanoma-
lias envolvendo a regido nucal do feto no primeiro trimestre de
gestacdo. Descri¢des de higroma cistico ou hygroma coliforam
inicialmente utilizadosreferindo-seaimagensanecoicasdaregiao
nucal,emanalogiaasdescricdesdeacimulodeliquidoencontra-
do no segundo trimestre3’. Acimulo de fluido nucal, edema de
nucae prega nucalforam usados devido ao seu carater descritivo.
Porém, o termo translucéncia nucal (TN) foi inicialmente uti-
lizado por Nicolaides et al. (1992) e por descrever umaimagem
ultrassonograficatipicadoprimeirotrimestre,tornou-sepopular'.
Atualmente, existe umatendénciaem incluirtodas as alteracdes
anecoicas que envolvam a regido cervical, sejam cisticas ou ndo,
como variagoes da medida da TN.

DEFINICAO

Nicolaides et al. (1992) definiram a TN como sendo o espaco
anecoico localizado entre a pele e o tecido mole que circunda a
colunafetal naregido cervical, visibilizado a ultrassonografiaem
corte sagital do feto. Cuidados devem ser tomados para que a
membranaamnidticaeapelesejamdistinguidasesejadescartada
apossibilidade de mensuracao de ambas. Amedidada TN pode
seravaliadaa partirde oito-nove semanasdegestagaoemalguns
fetos, porém porvoltada 122semanadegestacaoelaéobservada
emtodos.Comoeladesapareceporvoltada 142semana,amedida
da TN é considerado um fendmeno transitério.
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ASPECTOS TECNICOS NA MEDIDA
DA TRANSLUCENCIA NUCAL

Para normatizar a medida da TN, a “The Fetal Medicine
Foundation”estabeleceu critérios que, quando seguidosadequa-
damente, produziramresultados semelhantes quanto avalidade
do teste nos varios centros onde a medida foi estudada como
método de rastreamento para cromossomopatias (FIG.1). Estes
critérios sdo assim descritos:

1-Ocomprimento cabeca-nddegaadequado paraarealizacdo
damedida daTN estd entre 45 e 84 mm, o que corresponde, em
cronologia, aidade gestacional entre 11 e 13 semanas + seis dias.

2-Osresultadosdasmedidassaosemelhantesquandoobtidos
porviaabdominal ouendovaginal, porém,areprodutibilidadedo
método pela via endovaginal é melhor.

3- Amagnificacdo daimagem deve ser feita de forma que o
feto ocupe pelo menos 75% do monitor do ultrassom. Eessencial
que aimagem esteja magnificada de maneira que a cada movi-
mento do céliper exista variacdo da medida de 0,Tmm.

4 - Deve ser realizado corte sagital adequado, geralmente o
mesmo que é necessario para medir o CCN.

5 - A medida da TN deve ser feita com o feto em posicao
neutra, ndo devendo existir hiperextensao ou flexao acentuada
do pescoco fetal.

6 - Cuidado extremo deve ser tomado para se fazer a di-
ferenciacdo entre a membrana amnidtica e a pele fetal, sendo
necessario, paraisto, amovimentacao fetal e o seu afastamento
da membrana.

7 - Mede-se a espessura maxima do espago anecoico (trans-
lucéncia) entre a pele e o tecido celular subcutaneo que recobre
a coluna cervical. Os célipers devem ser preferencialmente do
tipo cruz (+) e devem ser posicionados de forma que a sua linha
horizontal fique na linha que delimita a TN.

8- Mais de uma medida deve ser realizada e serd utilizada a
de maior valor.

9-Se o cordao umbilical estiver em volta do pescoco (circular

Figura 1. Foto ilustra a correta colocagao dos calipers na
medida da translucéncia nucal. Observe a presenca da
membrana amnidtica e zoom que exibe cabeca e parte do
torax fetal (foto FMF - Londres)
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de cordédo),amedidadatranslucéncia deve serfeitaacimae abaixo
do cordao, utilizando para calculo dorisco fetal a menor medida.

Nicolaides, Heath e Cicero (2002) recomendaramousodeum
aparelhodeultrassonografiade boaqualidade, capazderealizara
funcaode“cine-loop”efazer medidas com dimensdesde 0,Tmm.
Seriaideal que todo ultrassonografista envolvido namedicdo da
TN recebesse treinamento especifico pela“The Fetal Medicine
Foundation”efosse submetido aauditorias periddicas. Porfim, os
autoresdeixaramclaroquetodosessescritériossdofundamentais
para se conseguirem resultados uniformes.

Inicialmente foi descrito que medidas da TN iguais ou supe-
rioresaos valores de 2.5 ou 3.0mm estariam associadas aumrisco
aumentado paracromossomopatias. A medida que mais estudos
foram sendorealizados, observou-se queamedidadaTN aumen-
tava com o evoluir da idade gestacional. Desta forma, os valores
fixos de limite superior da medida da TN foram substituidos ao
longo do tempo pelas curvas de normalidade que levavam em
consideracao a idade gestacional (CCN).

Pandya et al. (1995) avaliaram 1.015 fetos submetidos a ca-
riétipo devido a medida da TN > 3,0mm e verificaram que
osriscos para as trissomias do 21, 18 e 13 estavam significan-
temente associados a medida daTN (r=0,794, p < 0,05) e a
idade materna (r=0,685; p < 0,0001). Quando a medida da
TN foi de 3.0; 4.0 e 5.0mm e maior que 6.0mm, o nimero
defetos trissomicos foi, respectivamente, trés, 18, 28, e 36 ve-
zes maior que aquele esperado paraaidade materna. O valor
preditivo positivo para cromossomopatias com a medida de
TN > 3.0mm foi de 19%. O autor salientou a necessidade de
seestipularoriscofetal baseadonaassociacdo entreamedida
daTN e a idade materna.

Snijders et al. (1998) descreveram resultado de estudo mul-
ticéntrico realizado em 22 centros britanicos e envolvendo
96.127 gestagdes entre 10 e 14 semanas. Quando foi conside-
rado como valoranémalo de TN aquele acima do percentil
95 da curva de normalidade (curva elaborada pela The Fetal
Medicine Foundation), encontrou 4,9% da populagcdo com
testepositivo.Nessascondicdes,assensibilidadesparatrissomia
do21eparaoutrascromossomopatiasforam,respectivamente,
de 71.8 e 70.5%, com especificidade de 95.6%.

No estudo brasileiro, Faria & Pettersen estudando 1.250fetos
normais ordenaram uma curva de normalidade da medida da
translucéncianucal entre 11-14 semanas, para os percentis 5,50 e
95 de acordo com o comprimento cabeca nadegas (CCN) - ver
grafico e tabela 1.

II- OSSO NASAL (ON)

A descricao fenotipica da sindrome de Down feita 1886 por
Langdon Down ja salientava o aspecto hipoplasico do nariz. Du-
rante o periodo pré-natal, Sandikcioglu, Moelsted e Kjaer (1994)
constataram crescimento linear do osso nasal com oaumentoda
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GRAFICO 1 - Curva de normalidade da translucéncia nucal em
relacao a medida do CCN: 1.250 fetos normais (percentis 5; 50 e 95)

CCN percentil 5 |percentil 50| percentil 95
mm mm mm mm
45 0,7 1,3 2,0
46 0,7 1,3 2,0
47 0,7 1,4 2,0
48 0,7 1,4 2,0
49 0,8 1,4 2,1
50 0,8 1,5 2,1
51 0,8 1,5 2.1
52 0,9 1,5 2,2
53 0,9 1,5 2,2
54 0,9 1,6 2,2
55 0,9 1,6 2,2
56 1,0 1,6 2,3
57 1,0 1,7 2,3
58 1,0 1,7 2,3
59 1,1 ]Ajustar linha da 1abe|ap,4
60 1,1 i 1,7 [ 2.4
61 1,1 1,8 2,4
62 1,2 1,8 2,5
63 1,2 1,8 2,5
64 1,2 1,9 2,5
65 1,2 1,9 2,5
66 1,3 1,9 2,6
67 1,3 1,9 2,6
68 1,3 2,0 2,6
69 1,4 2,0 2,7
70 1,4 2,0 2.7
71 1,4 2,1 2.7
72 1,4 2,1 2.7
73 1,5 2,1 2,8
74 1,5 2,1 2,8
75 1,5 2,2 2,8
76 1,6 2,2 2,9
77 1,6 22 2,9
78 1,6 2,3 2.9
79 1,6 2,3 2.9
80 1,7 2,3 3,0
8l 1,7 2.4 3,0
82 1,7 2,4 3,0
83 1,8 2,4 3,1
84 1.8 2.4 3,1

TABELA 1 - Percentil 5; 50 e 95 da medida da translucéncia nucal
de acordo com o CCN
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idade gestacional, o que foi corroborado pelos estudos ultras-
sonograficos publicadosrecentemente. Dessaforma, estabelecer
um padrao de crescimento normal durante o periodo pré-natal
possibilitouodiagndsticodehipoplasianasale,consequentemente
a oportunidade de usar este sinal como um marcador ultras-
sonografico para as cromossomopatias.

No primeiro trimestre, a avaliacdo do osso nasal baseia-se
principalmente no critério categérico de sua presenca ou ausén-
cia.Porém, natentativa de conseguirmos melhor sensibilidade e
especificidade deste marcador, curvas de normalidade tém sido
descritas neste periodo.

DEFINICAO

Aregido nasalfetal (cartilagens, ossos e ligamentos) forma-se
a partir do processo frontonasal, cujas células possuem origem
embrioldgica na crista neural e migram do mesencéfalo inferior
e rombencéfalo superior para formar os arcos durante a quarta
semanaembriolégica.Odesenvolvimentofacialocorre,sobretudo,
entre a quarta e a oitava semanas.

Uma possibilidade fisiopatoldgica aventada para a agenesia
ouoatrasododesenvolvimento do osso nasal seriaumaanoma-
lia genotipica determinante de um fenétipo peculiar, como o
atraso namigragao das células da crista neural. Somado aisso, o
processodeossificacdodoossonasaltambémdepende damatriz
funcional ao redor das células, que pode estar alterada nos casos
de trissomia 2'.

Os primeiros sinais de ossificacdo dos 0ssos nasal e vomeral
ocorrem no terceiro més de vida intrauterina. Em anélise his-
tolégicadefetosabortados,demonstrou-se o surgimentodoosso
nasalemembrido com comprimento cabec¢a-nadega (CCN) med-
indo42mm, correspondendoaidadegestacionalde 11 semanas.
Quando foi feito estudo radioldgico, a ossificacdo foi detectada
em idade discretamente mais avancada, com CCN a partir de 50
mm, o que corresponde a idade de 11 semanas e cinco dias.

O osso nasal surge a certa distancia do osso frontal comoum
fino e curto contorno ésseo da borda antero-superior da mem-
brana que recobre a cdpsula da cartilagem do septo nasal e que
semostraimportante paraocrescimentoeodesenvolvimentoda
regido mediana da face durante a vida intrauterina.

ASPECTOS TECNICOS DA
MEDIDA DO OSSO NASAL

Paraaquisicdode umaimagemadequada no primeirotrimes-
tre, sugere-se a utilizagao de equipamento com boa capacidade
deresolucdo e munido comfuncao cineloop. Aimagem deve ser
ampliada de tal forma que a tela seja preenchida pela cabeca e
porcao superior do torax fetal, semelhante a utilizada pelo TN.
Cuidadodeve sertomado paraque ofeixeacusticoincidaemum
angulode90° sobreoossonasal. Consequentementeoangulode
insonacdo com o plano dafacefetal (linha imaginaria que passa
da fronte ao mento) deve ser de 45°(FIG 2).
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Feixe acustico

Figura 2. Desenho ilustra a posicao correta do perfil da face fetal

Observe nas figuras abaixo que no mesmo feto a variagdo no
angulodeinsonacao pode levaraumainterpretacao erréneada
presenca,ausénciaou hipoplasiadoossonasaldurante o primeiro
trimestre (FIG.3)

Fretcete, parem pegusrs
i

A
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Paraaumentar o grau de confiabilidade na suaidentificacao,
trés estruturas devem ser definidas: 0sso, pele e extremidade na-
sal,assim como auséncia de estruturas ecogénicas entre o palato
e 0 0sso nasal que seriam os processos zigomaticos da maxila
(FIG.4).

Aausénciaecograficado ossonasal entre 11 e 14 semanasde
gestacao foi descrita inicialmente por Cicero et al. (2001) em 43
(73%) de 59 casos de trissomia 21 ao passo que tal achado s6 foi
notado emapenastrés (0,5%) de 603 fetos cromossomicamente
normais (FIG. 5). Notou-se, também, auséncia do osso nasal em
11 (55%) dos 20 fetos com trissomia 18 e dois (25%) dentre oito
fetos com sindrome de Turner. Resultados semelhantes foram
encontrados porOtafoetal.(2002) quandoavaliaramfetos entre
11e14semanasdegestacdoeobservaramausénciadoossonasal
em 60% dos portadores da sindrome de Down, ao passo que
naqueles com cariétipo normal, aauséncia sé foiidentificadaem
0,6% (um em 175 fetos).
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extremidade

Figura 4. Plano sagital identifica as trés estruturas
fundamentais na avaliacao do osso nasal: pele, osso nasal e
extremidade do nariz (setas). O asterisco mostra auséncia de
estruturas ecogénicas entre o palato e o0 0sso nasal

Figura 5. a)Osso nasal presente, b) Osso nasal
ausente (observa-se somente a linha da pele)

[l - DUCTO VENOSO (DV)

Devido ao seu importante papel naregulacao da fisiologia
circulatéria fetal, o ducto venoso (DV) pode apresentar altera-
¢oessignificativasemfetos comdescompensacaohemodinamica
associada ou ndo a defeitos cardiacos. Como as cardiopatias sao
frequentemente encontradasemfetos com cromossomopatias,a
investigacdo davelocimetriae damorfologiadaondadefluxodo
DV nas gestac¢des iniciais pode ser utilizada como método com-
plementar norastreamento precoce de determinadasanomalias
cromossOmicas.

DEFINICAO

O DV funciona como um*“shunt’, ocupando posicdo privile-
giadanacirculacdofetal,entreaveiaumbilicaleaveiacavainferior.
Apresentacaracteristicasdeesfincter,poisagecomoimportantere-
guladordosistemahemodinamicofetal,levandosangueoxigenado
daveia umbilical diretamente ao atrio direito. Sequencialmente,
osangue é conduzido através do forame oval ao atrio esquerdo e
distribuido a circulacdo coronariana e cerebral, o que fazdo DV
o principal distribuidor de sangue fetal oxigenado.

O DV surge na sexta semana, a partir da confluéncia dos
sinusoides hepaticos, secundariamente as altera¢ées da pressao
sanguinea e damorfologiavascular, desenvolvendo um canal se-
paradodacirculacdohepatica.Suaformacdosecompletanaoitava
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semana. Durante o seu desenvolvimento, sua forma é cOnica e
seu inicio no "sinus umbilical”é mais estreito que seu término
na veia cava inferior, conferindo-lhe a forma de trompete. Apés
onascimento, ele oblitera, atrofia e sua musculatura é substituida
por tecido conjuntivo, originando o ligamento venoso.

A velocidade do fluxo sanguineo no DV é resultado do gra-
diente da pressao existente entre a veiaumbilical e o trio direito.
A diminuicdo na velocidade do fluxo pode indicar o aumento
das pressdes nas camaras direitas.

ASPECTOS TECNICOS NA
AVALIACAO DO DUCTO VENOSO

A maior dificuldade na avalia¢do do fluxo no DV no primei-
ro trimestre da gestagao estd na sua estrutura anatomica. A drea
topograficaaserinsonadaé muito pequenae composta poruma
rede vascular milimétrica (porcao intra-abdominal da veia um-
bilical, DV, a veia cava inferior e a veia hepatica). O ponto ideal
paraaobtencdo davelocidade do seufluxo é a por¢ao proximal,
préximo ao seio umbilical. O sinal color de alta velocidade auxilia
na diferenciacdo dos demais. O padrao tipico de onda de fluxo
apresenta pico sistélico (S), diastélico (D) e onda de contracao
atrial (a) - FIG 5.

Cuidado deve ser tomado com relacdo a contaminagao da
forma da onda do DV por fluxo de vasos vizinhos, em especial
pela veia hepatica (o que resultaria em um falso-positivo para o
fluxo reverso durante a contragao atrial), assim como pelo seio
umbilical que podera causarumfalsonegativo pelasobreposicao
com ducto venoso gerando uma diastole positiva.

Asmedidasdevemserrealizadas naausénciade movimentos
fetais. Outro fator a ser levado em consideracdo é a manutencao
do angulo entre o feixe emitido e a direcdo do fluxo sanguineo
entre zero e 30 graus, nos casos de mensuragao das velocidades
de fluxo.
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Figura 5. Velocidades na sistole (S), diastole (D) e durante a
contracdo atrial (A) no estudo espectral do ducto venoso (DV) no
primeiro trimestre. a) DV normal; b) DV anémalo
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Matias et al. (1998) observaram fluxo ausente ou reverso
em DV em 90,5% dos fetos com cromossomopatias com idade
gestacional entre 10 e 14 semanas. No Brasil, Murta et al (2002)
avaliaram o doppler do DV e a medida da translucéncia nucal
em 491 fetos. Desses, 21 eram portadores de trissomia 21, sen-
do que trés apresentaram auséncia de fluxo na contracao atrial
e 17 possuiam fluxo reverso (sensibilidade de 95%) enquanto,
no grupo de fetos normais, somente oito (1,7%) apresentaram
alteracao do DV.

Recentemente, a regurgitacdo em valvula tricispide e a
medida do angulo facial foram descritos como marcadores de
primeiro trimestre que poderiam melhorar o rastreamento das
cromossomopatias.

IV - REGURGITACAO DE VALVULA
TRICUSPIDE (RVT)

DEFINICAO

Os fetos com cromossomopatias tém um risco maior de
anomalias cardiacas que podem causar uma alteragcao na dina-
mica cardiaca. Tem-se documentado que fetos com aneuploi-
dia tém refluxo pela vélvula tricispide mesmo na auséncia de
cardiopatias.

ASPECTOS TECNICOS NA AVALIACAO DA
REGURGITACAO DA VALVULA TRICUSPIDE (RVT)

Naimagem apical das cdmaras cardiacas o cursordo doppler,
com 2-3mm, deve ser posicionado através da valvula tricispide
de modo que o angulo de insonacao para o fluxo seja inferior
a 20 graus. Considera-se RVT quando a onda de fluxo reverso
preencher pelo menos metade da sistole ventricular e atingir
velocidade superior a 60cm/s. Cuidado deve ser tomado para
afastar“falsos refluxos”como os originados pelo fechamento da
valvulatricuspide ou fluxo pulmonarouadrtico, sendo que estes
ultimos sdo inferiores a 50cm/s e apresentam um sinal doppler
mais intenso (FIG 6).

~Huggon et al (2003) encontraram RVT em 59.4% fetos com

Figura 6. As fotos exibem ondas de fluxo da valvula trictspide (VT).

A - néo existe fluxo reverso pela VT durante a sistole ventricular;

b - o refluxo pela VT ocorre em pelo menos metade da sistole e a
velocidade ultrapassa 80cm/s; c — este pico reverso curto obedece ao
fechamento da VT, d - este fluxo reverso cheio corresponde a fluxo
pulmonar ou adrtico e tém no maximo 50cm/s (Foto FMF - Londres)
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trissomia 21 contra 8.8% dos fetos euploides.

Aregurgitacdoemvalvulatricuspidefoiinicialmenteestudada
emgrandeescala porFalconetal.(2006), quandoavaliaram 1.557
fetosentre 11 e 13 semanas. Os autores observaram que aregur-
gitagdo em valvulatricispide estava presente em 4.4% dos fetos
cromossomicamente normais,em 67.5% dos fetos com trissomia
21 e em 33.3% dos fetos com trissomia 18.

V - ANGULO FACIAL (AF)

DEFINICAO

Sabe-se que fetos portadores da sindrome de Down apre-
sentamface planadevido a hipoplasia da maxila. Anteriormente,
utilizava-se apenas o conceito de face plana de forma subjetiva.
Posteriormente, tentativaquantitativatemsidodesenvolvidaatra-
vésdemedidaantropométricadafacenaqualsetemdemonstrado
um angulo facial maior em fetos com trissomias.

ASPECTOS TECNICOS NA AVALIACAO
DO ANGULO FACIAL (AF)

O plano utilizado para estudo do angulo facial deve ter
0s mesmos critérios que os utilizados pela TN e ON. Os trés
elementos dsseos essenciais sao palato, osso nasal, osso frontal.
O palato deve apresentar como uma imagem retangular com
suas bordas bem definidas e na auséncia de estruturaecogénica
entre este e 0 0sso nasal. Uma linha paralela a borda superior é
tracada e o angulo facial serd criado pela interposicao de outra
linha passando pela borda anterior do palato e o osso frontal da
cabeca fetal (FIG 7).

Através de ultrassonografiatridimensional, Sonek et al.(2006)
avaliaram a hipoplasia da maxila através de calculo do angulo
existente entre o osso frontal e a maxila. Estes autores observa-
ram que este angulo estava aumentado em fetos com trissomia
do cromossomo 21. Quando as medidas do angulo facial foram
maiores que 85 e 909, as sensibilidades para o diagndstico de
trissomia 21 foram de 69 e 40%, respectivamente. Interessante
ressaltar que nenhum feto cromossomicamente normal teve
angulo facial acima de 90°.

Borenstein etal (2008) estudaram o angulofacial de 108 fetos
com trissomia 21 e reportaram uma melhora no rastreamento

Figura 7. Corte sagital do pélo cefélico com identificagdo do palato,
nariz, osso nasal. O angulo é obtido pela intersecdo de uma linha na
parte superior do palato e outra da parte anterior do palato até a
borda externa do osso frontal. Na figura a) temos um feto euploide
- angulo agudo; e na b) um feto com trissomia 21, observe que as
linhas formam um angulo reto (foto FMF - Londres)

MARCADORES ULTRASSONOGRAFICOS DE CROMOSSOMOPATIAS DURANTE O PRIMEIRO TRIMESTRE

desta aneuploidia de 90% para 94% com falso positivo de 5%
quandoesteeraincorporadoaosdemais marcadores de primeiro
trimestre.

CONCLUSAO

Omarcadormaisimportantenatriagemdecromossomopatias
no primeiro trimestre ainda é a medida da translucéncia nucal.
Embora sejaum marcador descrito desde inicio da décadade 90,
aexperiénciaclinicatemmostradoque muitosultrassonografistas
nao se atualizaram aos critérios adotados pelo Fetal Medicine
Foundation (FMF) e menos de 20% dos exames recebidos para
auditoria preenchem completamente tais recomendacdes.

Koster et al (2009) mostraram que os examinadores que
foram submetidos a certificacdo e treinamento adequados pela
FMF obtiveram melhor desempenho que os ndo submetidos a
certificacao.

Oultrassonografistadeveconheceradequadamenteaembrio-
logiaesercapazde correlacionaranatomiaeimagem ultrassono-
gréfica, o que demanda estudo e treinamento especificos.

Aassociagaodemarcadoresaumentaasensibilidadedatriagem
permitindo desta forma a utilizacao de falso positivo cada vez
menor, atualmente em torno de 1-2%.

Um fluxograma pode ser sugerido empregando os diversos
marcadores ultrassonograficos de primeiro trimestre, inclusive
utilizando um ponto de corte fixo paraamedida datranslucéncia
nucal que deve ser o carro chefe desta triagem (FIG 8.)

Proposta Adaptada FMF: Rastrearnento 19 (T + Bloguimize)

RISCO MODERADO — 16%
Riscoentre 1 em 101 e T em 1000
TN 2.5- 2.9 mm

US Morfolegico: 11-14 semanas
o Nasal TN < 2.5 mm

igulo Facial

ALTO-RISCO — 2%

Risco> 1 em 100

*Ducto Venoso
= Valvula Tricispide

ST O ST H G|
FOSITIVO Negativo:
Procedimento Invasivo
BAIXO-RISCO
| Anormal | US Morfalbaico 22-24 semanas
Seifnlein

Seguimento TORCH|
individualizado

Figura 8. Fluxograma para os marcadores ultrassonogréficos
de aneuploidias no primeiro trimestre de gestacdo (adaptado
Nicolaides et al, 2005)

Mormal
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