Anomalias Fetais: Embriologia, Clínica e Genética
Capítulo 2 – Procedimentos invasivos em Medicina Fetal


Questão 1 (SUS 2023)
A respeito dos procedimentos invasivos realizados em medicina fetal, assinale a alternativa correta. 
A) A amniocentese pode ser realizada a partir da 12a semana de gestação. 
B) Após procedimentos invasivos, é necessário realizar proflaxia anti-D nas gestantes RH negativo. 
C) A cordocentese tem taxa de perda fetal de 10 a 15%. 
D) A amniocentese transplacentária aumenta a taxa de perda fetal. 
E) A biópsia de vilo corial tem baixa taxa de perda gestacional (0,2%), contudo a taxa de mosaicismo é de 10%

Comentário da questão 1:
A amniocentese é um procedimento que pode ser realizado a partir da 15ª–16ª semana gestacional para minimizar os riscos associados ao procedimento. Procedimentos invasivos que envolvem manipulação do útero podem levar à sensibilização da mãe ao fator Rh do feto, tornando a profilaxia anti-D necessária para prevenir complicações futuras em gestações subsequentes com fetos Rh positivo. A cordocentese tem taxa de perda fetal em torno de 1–2%. Não há diferença em termos de perda fetal quando se compara a amniocentese transplacentária e a não transplacentária. No entanto, a via transplacentária está associada a maior risco de sensibilização em mães Rh negativo não isoimunizadas. A biópsia de vilo corial tem taxa de perda fetal de, aproximadamente, 1%, e o mosaicismo também pode ocorrer em torno de 1%. Assim, a resposta correta é a alternativa B.

Questão 2 (ABC SP 2016 – Adaptado)
Com relação ao rastreamento e à detecção, bem como à ocorrência de cromossomopatia, a afirmação CORRETA é:
A) A biópsia de vilo corial, embora tenha a vantagem de ser mais precoce e com resultado mais rápido que o da amniocentese, apresenta maior taxa de mosaicismo.
B) Gestantes com mais de 35 anos, quando primigestas, têm maior chance de apresentar cromossomopatia que as multíparas.
C) A avaliação do osso nasal e do ducto venoso são marcadores importantes de cromossomopatia quando realizados entre a 18ª e a 20ª semana de gravidez.
D) A maior parte dos indivíduos portadores de síndrome de Down no mundo são filhos de mães com mais de 35 anos.

Comentário da questão 2:
A biópsia de vilo corial é realizada mais precocemente no primeiro trimestre e fornece resultados mais rápidos do que a amniocentese. No entanto, ela apresenta um maior risco de mosaicismo cromossômico, onde diferentes células podem ter composições cromossômicas diferentes, o que pode complicar a interpretação dos resultados. Este é um aspecto importante a ser considerado ao optar por procedimentos invasivos para a detecção de cromossomopatias durante a gravidez. A incidência de cromossomopatias não varia significativamente entre primíparas e multíparas, desde que a gestante não tenha histórico prévio de anormalidades cromossômicas. A avaliação do osso nasal e do ducto venoso durante o primeiro trimestre, entre 11 e 14 semanas de gestação, são indicativos importantes para detecção precoce de cromossomopatias. Embora a maioria dos casos de síndrome de Down ocorra em mulheres com menos de 35 anos, devido à frequência geralmente maior de gestações nessa faixa etária, as gestantes com mais de 35 anos enfrentam um risco proporcionalmente maior de ter um feto com síndrome de Down. Assim, a alternativa correta é A.

Questão 3 (SES RJ 2007 – Adaptado)
No início da gestação, paciente de 40 anos, preocupada em afastar precocemente a presença de “anomalia” no seu bebê, procurou orientação médica no ambulatório de pré-natal na 7ª semana de gravidez. O aconselhamento gestacional considerado adequado para a paciente, foi:
A) biópsia de vilo corial com 11 semanas
B) amniocentese genética com 12 semanas
C) rastreamento na 12ª semana com anatomia e marcadores para cálculo de risco, e se necessário exame invasivo 
D) concentração sérica da proteína plasmática-associada à gravidez (PAPP-A) e do b-hCG livre na 9ª semana

Comentário da questão 3:
No início da gestação, a biópsia de vilo corial é um teste invasivo útil para afastar possíveis anomalias genéticas, realizada entre a 10ª e a 13ª semana de gestação e permite a análise direta do DNA fetal, ajudando na identificação de trissomias e outras condições genéticas. Porém, deve-se rastrear malformações anatômicas também. O exame morfológico de 12 a 14 semanas permite avaliação anatômica e marcadores de risco, aconselhando o casal se será necessário o exame invasivo ou não. A alternativa correta é resposta C.


Questão 4 (UFRJ 2012)
Primigesta, 32 anos, com idade gestacional de 18 semanas, confirmada por ultrassonografia de primeiro trimestre, onde não foi realizada a aferição da translucência nucal. Antecedente familiar de irmão com Síndrome de Down. Está insegura com a possibilidade de ter uma criança com a mesma doença, tendo sido informada de que o melhor exame para confirmar esse diagnóstico é a biópsia de vilo corial. A orientação a ser dada a essa paciente é que:
A) No caso de realização de algum procedimento invasivo, o mais indicado no momento é a amniocentese.
B) Não há necessidade de preocupação com o antecedente, porque esta doença só ocorre em gestações de mulheres acima de 35 anos.
C) O exame mais indicado para o diagnóstico definitivo é a translucência nucal, que deveria ter sido realizada entre 11 semanas e 0 dia e 14 semanas e 2 dias.
D) A informação que lhe deram está correta e deve ser realizada a biópsia de vilo corial por via transabdominal.

Comentário da questão 4:
A amniocentese é o procedimento mais indicado neste caso para confirmar diagnósticos de anomalias cromossômicas, como a Síndrome de Down. Este procedimento é geralmente realizado após a 15ª semana de gestação e oferece uma amostra do líquido amniótico para análise genética, proporcionando informações precisas sobre a saúde cromossômica do feto. A biópsia de vilo corial, embora seja realizada mais precocemente, entre a 10ª e a 13ª semana, também pode ser uma opção válida, mas a amniocentese é preferida neste estágio da gestação para minimizar riscos e fornecer resultados conclusivos. Assim, a resposta é a alternativa A.








