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DIAGNOSTICOS

EXAME DE
CARIOTIPO NO
PRE- NATAL

Aproximadamente de 3 a 5% das gestacdes podem resultar em anomalias congénitas ou doencgas
genéticas. O caridtipo é um exame que permite identificar por meio do pareamento dos cromossomos
alteracdes numéricas e/ou estruturais. As aberracdes cromossdmicas afetam aproximadamente 0,5% dos
recém-nascidos, contribuindo para malformag¢des congénitas, morbidade e mortalidade. As alteracdes
comumente observadas no caridtipo sdo a monossomia do cromossomo X (sindrome de Turner), as
trissomias dos cromossomos 13, 18 ou 21, ou ainda, anomalias estruturais ndo balanceadas. Desta maneira,
o diagndstico pré-natal, por meio do caridtipo, torna-se indispensdvel, quando exames de screening
apresentam risco/suspeita para sindromes genéticas.

" .
&\/2VITULA

Diagnésticos



-
~
DIAGNOSTICOS
BRASIL.

Pré-Natal indicacoes:

Indicacoes Gerais:

Idade materna avancada (35 anos ou mais), anomalia na ultrassonografia fetal, exames

séricos maternos alterados.

Indicacoes Especificas:

Pais com rearranjo cromossémico, mosaicismo ou aneuploidia dos cromossomas sexuais, Feto anterior com

anomalia cromossémica, histdria de perdas gestacionais recorrentes, histéria de infertilidade prévia do casal.

Indicagoes por risco aumentado

Risco de sindrome de instabilidade cromossémica, consanguinidade, Resolucdo de mosaicismo fetal detectado em estudo

anterior, exposicdo materna a agentes teratogénicos, ansiedade materna e/ou paterna excessiva, infeccdo materna por
microorganismo (toxoplasmose, citomegalovirus, rubéola).

O cariodtipo fetal pode ser realizado em varios materiais: vilosidade coriénica, liquido amniético ou sangue fetal.
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Vilosidade corionica:
A bidpsia das vilosidades coridnicas € um exame complementar ao

diagndstico pré-natal que consiste na obtencdo de tecido trofoblastico

fetal, a partir das células da placenta em desenvolvimento (cérion), seja

por via transcervical ou transabdominal. Esta bidpsia pode ser realizada

a partir da 112 até a 142 semana de gestacdo. A realizacdo do cariétipo
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fetal nesta amostra nos permite identificar alteracdées cromossémicas

precocemente, relacionadas as trissomias, monossomias e alteracdes
nos cromossomos sexuais. Os riscos associados a esse procedimento

Sao:

¢ Perda fetal: 1:100
¢ Infecgdo intra-amniética: 1:500
* Contamina¢do com o sangue materno: 1:1000

Liquido Amniético:

Classicamente realizada entre a 15 2 e a 20 2 semana de gestacao, ou até mais precocemente (112 a 142 semanas), a amniocentese
é 0 exame que permite realizar a pun¢do do liguido amnidtico para obtencdo de células fetais por introducdo de agulha na
parede abdominal materna, este procedimento € guiado por ultrassonografia. As células de origem fetal sdo colocadas em
cultura para posterior andlise do caridtipo. A acuracia deste exame para a deteccdo de anomalias cromossémicas € superior a
99 %. O risco de aborto resultante da amniocentese varia de 0,5 a 1,0 %, ja o risco de rotura prematura de membranas e

corioamniotite (infeccdo do saco gestacional) é baixo (1/1000).
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Sangue fetal

Por meio da cordocentese obtém-se o sangue fetal diretamente do
corddo umbilical. Esta amostra é colocada em cultura (48/72 horas)
para posterior analise do caridtipo. Pode ser realizado a partir de 18
ou 20 semanas de gestacdo. A cordocentese é um exame invasivo que
apresenta riscos, cerca de 1% de risco de aborto, perda de sangue no
local de insercdo da agulha, diminuicdo dos batimentos cardiacos do
bebé e risco de parto prematuro. Sendo indicado pelo médico
quando ha suspeita de desordens genéticas (DNA), infeccdo fetal
congénita, doencas hematoldgicas, disturbios da hemodstase,
Doengas Metabodlicas, Pesquisa de Deficiéncias Imunoldgicas,
avaliacdo do Crescimento Intrauterino Restrito, Estudo da Hidropisia

Fetal Nao-Imune.

NOME DO EXAME

Cariétipo Banda G - Liquido Aminidtico

cODIGO DB

CARBL

MATERIAL

Liquido Aminiético

Cariétipo de Sangue Fetal/ Sangue Corddo Umbilical CARBSF Sangue Fetal ou Corddao Umilical

Cariétipo com Bandeamento de Visolidade Corionica

VILCO

Vilosidade Coridnica

Cariétipo de Restos Ovulares CARO
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