Anomalias Fetais: Embriologia, Clínica e Genética
Capítulo 1 – Métodos diagnósticos de malformações fetais


Questão 1 (TEGO 2022)
Primigesta, 35 anos de idade, 12 semanas de gestação, foi submetida a ultrassonografia morfológica de primeiro trimestre cujo resultado está demonstrado na imagem a seguir: 
[image: An ultrasound of a fetus
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Nesse momento, sabendo que a paciente deseja esclarecer o problema o mais rápido possível, qual é o próximo passo para a investigação da condição fetal?
A) Investigar o cariótipo fetal por biópsia de vilo corial. 
B) Investigar o cariótipo fetal por amniocentese genética. 
C) Indicar pesquisa de DNA fetal em sangue materno – NIPT.
D) Solicitar dosagem materna de proteína plasmática A – PAPPA.

Comentário da questão 1:
Cada um dos procedimentos tem suas indicações, vantagens e desvantagens. A escolha ideal deve levar em consideração a idade gestacional, a urgência do diagnóstico, o risco de procedimentos invasivos e as preferências da paciente. Em uma situação real, a decisão deve ser tomada após uma discussão detalhada com a paciente sobre os riscos e benefícios de cada opção, além de considerar o contexto clínico específico demonstrado na ultrassonografia morfológica. O caso apresentado pela questão 1 apresenta alto risco de anomalia cromossômica (medida da transluscência nucal > 3,5 mm), sendo indicada uma avaliação do cariótipo fetal por teste invasivo. O procedimento mais indicado neste caso, na 12ª semana gestacional, é a biópsia de vilosidades coriônicas. A amniocentese é geralmente realizada após a 16ª semana de gestação. Ela também permite a análise do cariótipo fetal, é menos invasiva em comparação à biópsia de vilo corial, porém seu resultado demora cerca de 20 dias, enquanto a biópsia de vilosidades coriônicas tem resultado em 7 dias. Os testes genéticos ou de marcadores bioquímicos, como o NIPT e o PAPPA, são considerados de rastreamento, e, quando há alta suspeita de anormalidades cromossômicas, há necessidade de teste diagnóstico. Nesses casos, parte-se para métodos invasivos. Assim, a resposta desta questão é a alternativa A.

Questão 2 (UNIFESP 2024)
Gestante, 35 anos de idade, na 13a semana de gestação, apresenta resultado de NIPT (colhido com 10 semanas) alterado para trissomia do cromossomo 18. Ultrassonografia (US) morfológica do 1° trimestre revela feto com translucência nucal de 1,7mm, osso nasal presente e onda A positiva no ducto venoso. Qual é a conduta mais adequada? 
A) Biópsia de vilo corial. 
B) Amniocentese na 16a semana. 
C) Repetir o NIPT. 
D) US morfológica do 2° trimestre

Comentário da questão 2:
A gestante de 35 anos, na 13ª semana de gestação, apresentou um resultado de NIPT indicando trissomia do cromossomo 18, e a ultrassonografia morfológica do 1º trimestre mostrou parâmetros normais. Dada essa situação, a escolha do procedimento para confirmar o diagnóstico deve levar em conta a segurança e a precisão. Embora a biópsia de vilo corial possa ser realizada entre a 10ª e a 13ª semana e fornecer um diagnóstico rápido, é um procedimento invasivo não isento de complicações. Repetir o NIPT não é necessário, pois ele já indicou uma possível anomalia, e ele é um teste de triagem, não um diagnóstico definitivo. Embora uma ultrassonografia morfológica do 2º trimestre forneça mais detalhes sobre a anatomia fetal, não confirmará a anomalia cromossômica. A amniocentese na 16ª semana é a escolha mais adequada neste caso porque, embora adie a confirmação do diagnóstico por algumas semanas, é um procedimento com menor risco de complicações em comparação com a biópsia de vilo corial e é a forma mais acurada de obtenção de células fetais para exame de cariótipo. Considerando que a ultrassonografia inicial não mostrou sinais de anomalias maiores, esperar para realizar a amniocentese pode ser considerado mais seguro. As opções entre biópsia de vilosidades coriônicas e amniocentese deve ser discutida com o casal em aconselhamento genético. A alternativa mais correta é a B.

Questão 3 (SUS SP 2021)
O estudo dopplerfuxométrico do sonograma do ducto venoso: 
A) Identifica a vasoconstrição periférica, que leva à diminuição da pressão nas câmaras cardíacas, seguida de alterações no território venoso fetal. 
B) Tem sido eleito pela maioria dos estudos para representar o território venoso fetal. 
C) Visualiza o shunt vascular que comunica a porção intra-hepática da veia umbilical com a veia cava inferior e daí para o átrio esquerdo, levando sangue oxigenado para o forame magno. 
D) É caracterizado por baixa velocidade durante a sístole ventricular (onda-S) e a diástole (onda-D), determinando um padrão sonográfco bifásico característico. 
E) É caracterizado por grande aumento da velocidade na contração atrial (onda-A), determinando um padrão sonográfco monofásico característico.

Comentário da questão 3:
O ducto venoso é um pequeno vaso sanguíneo no feto que permite que parte do sangue oxigenado da placenta passe diretamente ao coração, bypassando o fígado. O ducto venoso é uma estrutura chave para o estudo do território venoso fetal, e a dopplerfluxometria dessa estrutura é amplamente utilizada para avaliar a hemodinâmica fetal e identificar problemas cardíacos e circulatórios. No entanto, é importante lembrar que o território venoso é o último vaso fetal a se alterar diante de um insulto placentário. A alternativa A não está correta, pois o doppler do ducto venoso não é utilizado para identificar vasoconstrição periférica ou suas consequências nas câmaras cardíacas. A alternativa C contém um erro anatômico. O ducto venoso conecta a veia umbilical com a veia cava inferior, permitindo que o sangue oxigenado passe diretamente para o coração, mas não está envolvido diretamente com o forame magno ou átrio esquerdo. A alternativa D está incorreta, porque o Doppler do ducto venoso geralmente mostra um padrão trifásico, com ondas S (sístole ventricular), D (diástole ventricular), e A (contração atrial). A alternativa E não é correta, pois espera-se um fluxo bifásico e com baixa velocidade durante a onda A (contração atrial). A resposta correta é a alternativa B.

Questão 4 (TEGO 2007)
A figura ilustra duas imagens ultrassonográficas em que há distúrbio na dinâmica do líquido amniótico.
[image: Ultrasound images of a baby
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Sobre essa situação, aponte a opção correta: 
A) É rara nas gestações com distúrbios do metabolismo de carboidratos. 
B) Está presente nos fetos com obstrução do sistema digestório. 
C) Na hipoxemia crônica associa-se com a diminuição da diurese fetal. 
D) Caracteriza-se pelo índice de Líquido Amniótico maior que 8 cm. 

Comentário da questão 4:
A imagem de ultrassonografia mostra um caso de polidrâmnio, quando há maior quantidade de líquido amniótico na cavidade uterina. Polidrâmnio pode ocorrer em fetos com obstrução do trato gastrointestinal, como atresia esofágica, em que a deglutição do líquido amniótico é prejudicada, levando ao acúmulo de líquido. Polidrâmnio não é raro em gestações com distúrbios do metabolismo de carboidratos, como o diabetes gestacional. Nesses casos, a hiperglicemia fetal aumenta a produção de urina fetal, contribuindo para o excesso de líquido amniótico. Na hipoxemia crônica, há geralmente oligodrâmnio (diminuição do líquido amniótico) devido à redução da perfusão renal e à diminuição da produção de urina fetal, não ao polidrâmnio. Polidrâmnio é definido por um índice de líquido amniótico (ILA) maior que 24 cm, não 8 cm, ou por um volume de líquido amniótico (VLA) maior que 2.000 mL. Assim, a alternativa correta é B.

Questão 5 (SCMSP 2023)
Com relação à ultrassonografia obstétrica, assinale a alternativa correta.
A) A determinação da idade gestacional com base na ultrassonografia, quando esta é realizada no 1o trimestre de gestação, sempre é mais eficaz do que por meio de fatores clínicos como a data da última menstruação e a data da concepção, nos casos de técnicas de reprodução assistida. 
B) O espessamento do saco gestacional em torno de dez a doze semanas de gestação representa sinal de alerta para a gestação. 
C) A ultrassonografia obstétrica é capaz de detectar diversas anomalias fetais, como a acrania, a espinha bífida e a onfalocele, por exemplo. 
D) A estimativa do peso fetal pode ser realizada pela obtenção do diâmetro biparietal. 
E) A translucência nucal aumentada no exame morfológico de 1o trimestre de gestação indica que o feto é portador da síndrome de Down.

Comentário da questão 5:
A determinação da idade gestacional por ultrassonografia no primeiro trimestre é geralmente mais precisa do que baseada em fatores clínicos, como a data da última menstruação, mas não é sempre mais eficaz nos casos de técnicas de reprodução assistida, onde a data da concepção é conhecida com precisão. O espessamento do saco gestacional entre dez e doze semanas de gestação não é um sinal de alerta típico para problemas na gestação; a avaliação do saco gestacional geralmente ocorre mais cedo, por volta das cinco a sete semanas. A estimativa do peso fetal não pode ser realizada apenas pelo diâmetro biparietal; é necessária uma combinação de medidas como a circunferência abdominal e o comprimento do fêmur para obter uma estimativa mais precisa. A translucência nucal aumentada no exame morfológico do primeiro trimestre não indica necessariamente que o feto é portador da síndrome de Down; ela pode ser um marcador de várias anomalias cromossômicas e defeitos congênitos, e requer investigação adicional. A resposta correta para a questão é a alternativa C.
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