Anomalias Fetais: Embriologia, Clínica e Genética
Capítulo 22 – Testes genéticos aplicados à Medicina Fetal

Questão 1 (USP 2023)
No ultrassom morfológico de uma gestação, foram identificados restrição de crescimento intrauterino, posição anormal das mãos, com mãos cerradas, polidrâmnio, micrognatia e, no ecocardiograma fetal, comunicação interventricular. Qual a síndrome genética relacionada a essas malformações? 
A) Trissomia do cromossomo 18. 
B) Trissomia do cromossomo 21. 
C) Síndrome de Noonan. 
D) Síndrome de Turner.

Comentário da questão 1:
A trissomia do cromossomo 18, também conhecida como síndrome de Edwards, apresenta características como restrição de crescimento intrauterino, polidrâmnio, micrognatia (mandíbula pequena), mãos com posição anormal (mãos cerradas com sobreposição dos dedos - clinodactilia), além de anomalias cardíacas, como a comunicação interventricular. Essas são características associadas a essa condição genética. Desta forma, a alternativa correta é A.

Questão 2 (IAMSPE 2019 – Adaptado)
Segundo a American College of Obstetrics and Gynecologists (ACOG, 2015) quanto ao rastreamento das anomalias cromossômicas, é correto afirmar que:
A) A detecção do DNA livre circulante no sangue materno (cfDNA) é um teste que pode ser realizado entre 10 semanas e o termo da gestação e constitui a melhor alternativa nos casos de baixo risco para trissomia de cromossomo 21. 
B) Com a queda dos custos associados à realização do teste de detecção do DNA livre circulante no sangue materno (cfDNA) para rastreamento das anomalias cromossômicas, sua realização universal, inclusive nas gestações de baixo risco para aneuploidias, já é uma realidade. 
C) A presença de alterações ultrassonográficas, como aumento da translucência nucal na avaliação morfológica de primeiro trimestre, em gestante de 45 anos com antecedentes de aneuploidia, é indicação de pesquisa do DNA livre circulante no sangue materno (cfDNA), preferencialmente à pesquisa do cariótipo por amniocentese, pois é menos invasivo. 
D) A combinação do rastreamento bioquímico (dosagem da fração beta livre da gonadotrofina coriônica humana e a dosagem de proteína plasmática-A associada à gestação) com a medida da translucência nucal e presença de osso nasal pela ultrassonografia morfológica, no primeiro trimestre, é um método adequado para o rastreamento das anomalias cromossômicas. 
E) A medida normal da translucência nucal, a presença da onda-A reversa no ducto venoso, a ausência do osso nasal e a regurgitação da tricúspide pelo Doppler pulsátil são marcadores ultrassonográficos de normalidade cromossômica no primeiro trimestre.

Comentário da questão 2:
A combinação de testes bioquímicos, como a dosagem da fração beta livre da gonadotrofina coriônica humana (beta-hCG livre) e a proteína plasmática-A associada à gestação (PAPP-A), com a medida da translucência nucal e avaliação do osso nasal na ultrassonografia morfológica do primeiro trimestre, é um método estabelecido e eficaz para identificar gestações de alto risco para anomalias cromossômicas. Assim, a alternativa correta é D.

Questão 3 (FAMERP 2020)
Bebê de dois meses foi levado ao pediatra para uma consulta de puericultura. Parece um bebê feliz e está sorrindo para a mãe durante a consulta. Durante o exame físico, você observa que o bebê tem um tônus muscular diminuído. Ele não levanta a cabeça quando está deitado de bruços, e sua cabeça deve estar totalmente apoiada quando está sendo segurado. Além disso, suas pernas são flexíveis parecidas com pernas de sapo. Os reflexos patelares estão ausentes. Parece também que ele não está ganhando peso adequadamente. Foi realizada uma ressonância magnética cerebral, que foi considerada normal. Foi obtido um painel metabólico abrangente, o que também foi normal. A creatinina quinase (CK) está levemente elevada (1,5 × normal). Qual é o próximo passo que o pediatra deve dar? 
A) Tranquilizar a mãe do bebê e explicar-lhe que os filhos se desenvolvem em ritmos diferentes. 
B) Teste genético para atrofia muscular espinhal. 
C) Colher líquor para pesquisa de pleocitose. 
D) Solicitar sorologia para poliomielite

Comentário da questão 3:
Com base nos sintomas descritos, especialmente o tônus muscular diminuído, falta de ganho de peso adequado, e reflexos patelares ausentes, além da elevação leve da creatinina quinase (CK), há uma suspeita de atrofia muscular espinhal (AME), especialmente do tipo 1 (AME tipo 1). O teste genético pode identificar a mutação específica no gene SMN1 associada à AME, fornecendo um diagnóstico definitivo. Isso é crucial para iniciar intervenções terapêuticas e de suporte o mais cedo possível, uma vez que a AME é uma condição progressiva que pode afetar adversamente o desenvolvimento motor e a qualidade de vida do bebê. Assim, a resposta está na alternativa B.
