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Translucéncia da nuca aumentada:
Proposta de investigacao de etiologia genética

1. Definigao

Atranslucéncia da nuca (TN) é acumulagao de liquido entre a pele e os tecidos moles no tridngulo
posterior do pescoco, entre as 11 e as 13 semanas e 6 dias, correspondendo a um comprimento
craniocaudal (CRL) entre 45 e 84 mm. ATN aumenta com a idade gestacional, considerando-se
aumentada quando apresenta um valor superior ao percentil 95 para a idade gestacional.

2. Etiologia

Geralmente multifatorial, envolvendo causas genéticas e estruturais. O aumento da TN associa-
se a um risco acrescido de aneuploidias, sendo um dos marcadores do rastreio combinado do
1° trimestre.

3. Prognéstico

O prognéstico é bastante variavel e dependente das anomalias associadas ou da existéncia de
cromossomopatia, que aumenta com o valor da TN (tabela 1). Em fetos cromossomicamente
normais, a TN aumentada pode associar-se a anomalias estruturais, principalmente cardiacas,
bem como a sindromes genéticas e a perda gestacional.

Tabela 1: Relacao entre o valor da TN e ocorréncia de cromossomopatias, malformagao major e morte fetal

TN Cromossomopatia Morte fetal Malformagoes major Vivo e sem malformagoes
<P95 0,2% 1,3% 1,6% 97%

P95-P99 3,7% 1,3% 2,5% 93%
3,56-4,4mm 21,1% 2,7% 10,0% 70%
4,5-5,4mm 33,1% 3,4% 18,5% 50%

5,5 - 6,4mm 50,5% 10,1% 24,2% 30%

26,5mm 64,5% 19,0% 46,2% 15%

Adaptado de Souka et al. Increased nuchal translucency with normal karyotype. Am J Obstet Gynecol 2005; 192: 1005-21

4. Proposta de investigacao de etiologia genética

Nos fetos com TN abaixo de 3,5 mm (ou abaixo do percentil 99 para a medida do CRL) deve ser
realizado o rastreio combinado de aneuploidias e, posteriormente aplicada a Orientagao
n® 01/2024 da Direcédo Geral da Saude [Pesquisa do DNA fetal, circulante no sangue materno,
no rastreio de aneuploidias do primeiro trimestre (Trissomia 21, 18 e 13)].

Perante um feto com TN 23,5 mm, a gravida deve ser referenciada a um centro de diagndstico
pré-natal. A investigacao etioldgica e atuagéo contempla (Figura 1):

4.1 Ecografia para avaliagdo morfoldgica detalhada, incluindo a avaliagdo da anatomia
cardiaca e dos marcadores do 1° trimestre de 22 linha (ducto venoso, regurgitagao
tricuspide), caso ndo tenha sido efetuado);

4.2 Nas TN 23,5 mm (ou acima do P99 de acordo com o CRL) deve ser realizada técnica
invasiva (preferencialmente, biopsia das vilosidades coridnicas, com exclusdao de
contaminagdo materna) com QF-PCR para aneuploidias, cultura celular e/ou
armazenamento de DNA para eventual estudo genético posterior;
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4.3 Se identificada aneuploidia por QF-PCR realizar cariotipo para esclarecer se se trata de
trissomia livre ou translocagdo nio equilibrada (associados a diferentes riscos de
recorréncia);

4.4 Nas situagdes em que o QF-PCR é normal, realizar array cromossomico.

4.5 Nos casos de array cromossdmico sem alteragdes:

45.1 se TN 23,5 mm e <6,5 mm solicitar painel de RASopatias
45.2 se TN >6,5 mm realizar exoma em trio

4.6 Se os estudos anteriores forem normais, realizar ecografia para avaliagdo morfolégica
precoce as 16-18 semanas e, se normal realizar ecografia morfologica e ecocardiografia
fetal as 20-22 semanas.

4.7 Caso seja detetada anomalia morfolégica ou alteragdo no estudo genético, atuar de
acordo com o diagnéstico.

Nota: nos casos em que é realizada interrupgdo da gravidez, o estudo genético podera ser
protelado até o resultado da anatomia-patolégica; é contudo fundamental que seja efetuada
colheita de produtos fetais para posterior investigacao (extragdo de DNA).

Avaliagdo aquando do diagnéstico ou
posteriormente (1° trimestre)
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Figura 1: Fluxograma de atuag&o nos casos de translucéncia da nuca acima do percentil 99

5. Referenciagao a consulta da especialidade de Genética Médica:
Sempre que o teste genético for positivo ou na presenca de anomalias multiplas.
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