DIAGNOSTICO PRE-NATAL

MOLECULAR

O diagndstico pré-natal é fundamental para a prevencdo e/ou deteccdo precoce de patologias tanto maternas como fetais,

permitindo um desenvolvimento saudavel do bebé e reduzindo os riscos da gestante. Até pouco tempo, as gestantes buscavam
informacodes a respeito da saude cromossémica dos seus fetos por meio de duas opc¢odes: 1) testes invasivos por bidpsia de vilo corial

ou amniocentese e/ou 2) triagem ndo invasiva por analise bioquimica do soro materno ou ultrassonografia.

A deteccdo de anormalidades cromossdmicas usando ultrassonografia depende da idade
gestacional e apresenta menor acuracia. Os testes de triagem invasivos apresentam considerdvel

risco de aborto e danos ao feto.
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O teste molecular utiliza DNA fetal livre de células que circula no sangue
materno. Para a realizacdo do exame, coleta-se o sangue periférico da mae,
sendo, portanto, menos invasivo e mais acurado que a amniocentese e o vilo
corial. A coleta pode ser realizada a partir da 92 semana de gestacao, e o
método utilizado é o Sequenciamento de Nova Geracdo (Next Generation
Sequencing), que € mais sensivel, especifico e informativo que os demais.

Um resultado negativo trard tranquilidade ao casal por saber, com muita
antecedéncia, que o bebé nédo tera sindromes cromossdmicas. Por outro lado, se
o resultado for positivo, os pais ndo serao surpreendidos no dia do parto com o
nascimento de um filho com doenc¢as cromossémicas. Poderdo se preparar,

informar-se sobre a doenca e criar um ambiente ideal para receber a crianca.
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"1\ Resultados do Teste Porcentagem de cfDNA Fetal: 16.1%
_\." ‘:‘_ CROMOSSOMO RESULTADO PROBABILIDADE RECOMENDAGAO
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t i Trissomia 21 (T21) Alto Risco Superior a 99/100 (99%) Aconselhamento genético e testes adicionais
2 ] Trissomia 18 (T18) Baixo Risco Inferior a 1/10,000 (0.01%) Avaliar os resultados com o paciente
'}:-'-.'} Trissomia 13 (T13) Baixo Risco Inferior a 1/10,000 (0.01%) Avaliar os resultados com o paciente
. Sexo do Feto Feto Feminino Superior a 99/100 (99%) Avaliar os resultados com o paciente
Andlise do XY XX Superior a 99/100 (99%) Avaliar os resultados com o paciente
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Figura O01: Modelo de apr do de r Itad O teste pré-natal molecular avalia a proporc¢éo relativa de cromossomos
para auxiliar na determinagao do risco de doencgas genéticas. Os resultados obtidos sdo expressos como uma estimativa de
risco fetal para as aneuploudias: Sindrome de Down (Trissomia do cromossomo 21), Sindrome de Patau (Trissomia do
cromossomo 13), Sindrome de Edwards (Trissomia do cromossomo 18), Sindrome de Klinefelter e uma analise do XY. Uma
vez que utiliza o DNA fetal presente no plasma materno, o exame pode ainda fornecer informacdes sobre a sexagem fetal.

O exame foi validado para gestag¢des Unicas de alto risco para trissomias dos cromossomos 13, 18, 21, X e Y. Qualquer gestante pode
solicitar o exame, sendo indicado principalmente nas seguintes situa¢des: idade materna avan¢ada, alteragdes de outros marcadores no
sangue materno, histdria pessoal ou familiar de aneuploidia, ultrassom anormal, desejo do casal que se preocupa com essas doencas.

Diagndstico laboratorial

O DB Molecular, divisdo de biologia molecular do Laboratdrio Diagndsticos do Brasil, oferece a seus clientes uma estrutura de ultima
geracao em testes de biologia molecular. Com equipamentos modernos e uma equipe altamente especializada, disponibiliza o Teste
Pré-Natal Molecular - NIPT (Non-Invasive Prenatal Testing) pela metodologia de sequenciamento de ultima geragéo.

NOME DO EXAME CcODIGO DB
TESTE PRE-NATAL MOLECULAR NIPT
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