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Parecer sobre escolha de testes genéticos em contexto pré-natal

O diagnostico pré-natal tem evoluido significativamente, permitindo identificar
condigdes cromossomicas e monogénicas desde as primeiras fases da gestagéo. Entre
as técnicas recentes, destaca-se o teste pré-natal ndo invasivo (NIPT), uma ferramenta
crucial no rastreio de aneuploidias. Além do NIPT, uma variedade de testes diagndsticos
como gPCR, caridtipo, array cromossomico e exoma fetal, estdo disponiveis para
aprofundar a investigagao em casos especificos.

O conhecimento apropriado de processo de aconselhamento genético e de
consentimento informado para estudos é crucial para meédicos envolvidos no
acompanhamento e gestao de gravidezes de risco para doengas genéticas. Em contexto
pré-teste, este deve fornecer as informagdes sobre possiveis condigdes genéticas,
natureza dos testes e opgdes disponiveis, ajudando a gravida/casal a tomar decisOes
informadas. O aconselhamento genético pos-teste é fundamental para interpretar os
dados, discutir as opgles de gestdo e eventual tratamento e oferecer suporte
emocional, garantindo que os progenitores estejam bem informados e preparados para
0s passos seguintes.

Este documento explora as indicagdes e aplicagdes desses testes, destacando a sua
importancia na abordagem clinica e na tomada de decisGes durante a gestagao.

1. Rastreio de aneuploidias com NIPT:

= Como rastreio Unico de aneuploidias (21, 18 e 13).

= Com rastreio prévio combinado para aneuploidias com risco alto (superior
a 1:7100) ou intermédio (entre 1:100 e 1:1.000) na auséncia de alteragdes
imagiologicas e em alternativa ao procedimento invasivo e com decisdo de dele
prescindir se resultado negativo.

= Antecedentes obstétricos de aneuploidias (21, 18 e 13) na auséncia de alteragses
imagioldgicas e em alternativa ao procedimento invasivo e com decisdo de dele
prescindir se resultado negativo.

2. Testes diagndsticos (considerando a idade gestacional):

» Teste rapido de aneuploidias e caridtipo(*): se rastreio combinado ou NIPT
indicam risco alto (superior a 1:100 ou “alto risco”, respetivamente).

= Array cromossémico: se malformacao fetal isolada; cariétipo fetal com rearranjo
cromossomico aparentemente equilibrado que ocorreu de novo (progenitores
sem alteragdo de cromossomas).

* Exoma fetal com analise das CNVs (Copy Number Variations), preferencialmente
exoma fetal em trio (**): se suspeita de doenga monogénica.

= Outros:

e msMLPA: se restricdo do crescimento fetal, rearranjo cromossomico
equilibrado com cromossoma de imprinting;

e Estudos dirigidos quando histéria familiar de patologia genética
molecularmente confirmada: cariétipo se risco especifico de
cromossomopatia suscetivel de confirmagéo ou exclusdo por cariotipo, array
dirigido se risco especifico de doenga por variante patogénica de numero de
copias; sequenciagdo de Sanger se risco especifico de doenga por variante
patogénica/provavelmente patogénica num determinado gene;



ORDEM.
DOS MEDICOS

msPCR/PCR/Southern blot se risco especifico de doenga por expansido de
tripletos nos genes FMRI1, HTT e ATXN3, entre outros.

Notas:

(*) De preferéncia: bidpsia das vilosidades coridnicas se rastreio combinado ou NIPT
com risco alto; amniocentese se progenitor/irmdo com rearranjo cromossomico
equilibrado ou para estudo de metilagdo (imprinting).

(**) Apenas achados primarios no relatério (variantes patogénicas / provavelmente
patogénicas responsaveis por quadro clinico fetal).

A informagdo apresentada nesta recomendagéo tem um propdsito informativo e nGo substitui
uma consulta ou discussdo com um médico especialista em Genética Médica. Caso tenha alguma
duvida sobre o conteudo desta recomendagdo e a sua aplicabilidade no seu caso particular, deve
consultar o seu médico assistente.
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