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RESUMO - A medicina sofre avangos frequentes e de forma similar a area da obstetricia trouxe técnicas
ultrassonogréaficas nas Gltimas décadas, que orientam procedimentos invasivos como amniocentese, cordocentese
e biopsia do vilo corial (BVC). Estas permitem colher as amostras necessarias para analisar, visualizar, medir,
monitorar, tornando capaz o auxilio para diversas terapias fetais existentes. Neste contexto este trabalho de
pesquisa tem como principal objetivo trazer reflexdes sobre malformagoes fetais por meio dos servicos de
diagnostico por imagem, como: amniocentese, cordocentese e biopsia do vilo corial. Com intuito de atender o
objetivo proposto foi realizado busca nas bases de dados citadas de artigos publicados entre o periodo de janeiro

Palavras-chave: de 2000 a margo de 2019. O resultado da pesquisa acarretou em 16 artigos, os quais foram lidos na integra e
Feto. Malformagdo apresentado os achados na discussdo da pesquisa de modo a atingir o objetivo deste artigo. Observou-se que
fetal. Anomalia embora seja frequente o nimero de casos de malformacéo fetal, a literatura se apresenta escassa no que concerne
Congénita. a prevaléncia de malformagoes fetais, o que evidencia a necessidade de estudos aprofundados sobre esse tema.

ABSTRACT - Medicine has undergone frequent advances and similarly the area of obstetrics has brought
ultrasound techniques in the last decades, which guide invasive procedures like amniocentesis, cordocentes is and
chorionic villus biopsy (BVC). These allow to collect the necessary samples to analyze, visualize, measure,
monitor, and make able the aid for several existing fetal therapies. In this context, this research work has as main
objective to bring reflections about fetal malformations through the services of diagnostic imaging, such as:
amniocentesis, cordocentesis and biopsy of the chorionic villus. In order to meet the proposed objective, a search
was carried out in the cited databases of articles published between January 2000 and March 2019. The results of

Keywords: Fetus. the research resulted in 16 articles, which were read in full and presented the findings in the discussion of the
Fetal malformation. research in order to achieve the objective of this article. It was observed that although the number of cases of fetal
Congenital malformation is frequent, the literature is scarce regarding the prevalence of fetal malformations, which evidences
anomaly. the need for in-depth studies on this topic.
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INTRODUCAO

Malformacéo fetais sdo defeitos apresentados na
formacao de um determinado 6rgdo, ou de uma regido do corpo
durante o periodo de gestacdo e ja presente na ocasido do
nascimento. De acordo com a Organizagdo Mundial da Satde
(OMS) a prevaléncia de doengas genéticas e malformacdes
fetais ¢ de aproximadamente 2 a 3 % entre todos os nascidos
vivos, chegando a ser a responsavel de pelo menos 90% dos
abortamentos espontaneos do primeiro trimestre. Pode variar de
acordo com a etnia, sociedade, economia e caracteristicas da
populagdo em questdo. Nos paises da América Latina, as
anormalidades congénitas compdem a terceira ou quarta, causa
de mortalidade fetal.1

No Brasil, a mortalidade de bebés ainda é elevada
quando comparada a indicadores internacionais ainda que, a
partir da década de 1990, tenha ocorrido uma elevagdo na
sobrevida dos neonataos.2 Entre aqueles menores de 12 meses,
as altas taxas de mortalidade estdo, em grande parte, associadas
a malformagdes, no entanto, em virtude dos avancos da
medicina perinatal, houve uma melhora significativa na
sobrevida dos bebés com esta condi¢do3. Este estudo se justifica
pelo fato de que o conhecimento das malformagdes fetais mais
prevalentes se faz necessario para antecipar os progndsticos
dessas gestacOes e orientar a equipe e a familia com relacéo a
conduta que poderd ser tomada. Além disso, é importante
discutir sobre este assunto, pois traz reflexdes sobre a
importancia do pré-natal, a assim como dos exames realizados
no periodo gestacional, os quais geram resultados para auxiliar
os médicos e principalmente os pais, a fim de tomarem as
melhores decisfes quanto ao acompanhamento da gestagéo.

Este trabalho tem como objetivo geral trazer reflexdes
sobre malformagdes fetais genéticas por meio dos servigos de
diagnéstico por imagem, como: amniocentese, cordocentese e
biopsia do vilo corial. Visando atender o objetivo proposto tem-
se 0s seguintes objetivos especificos: Compreender o que é
malformacdo fetal; investigar as principais indicacfes de
procedimentos invasivos no pré-natal (amniocentese,
cordocentese e biopsia do vilo corial) e; buscar informacdes
sobre a prevaléncia de malformacdes fetais.

Espera-se trazer conhecimento sobre o tema
considerado e despertar o interesse, sobretudo no meio
académico para pesquisas aprofundadas sobre o tema, pois é um
fenbmeno que envolve diferentes questdes e tabus tornando
dificil seu entendimento. Portanto, considerando a
complexidade e a gravidade desse assunto, a pesquisa visou
oferecer material para estudos futuros, assim como colaborar
para esclarecer aos profissionais da Medicina e areas correlatas
sobre a importancia da atuagdo de diagnosticar de maneira
precoce as malformagdes, além de ser um fenémeno que precisa
ser explorado, esclarecido e divulgado junto a sociedade.

MATERIAL E METODOS

A metodologia utilizada nesta pesquisa tem o intuito de
apresentar os procedimentos necessarios para que os objetivos,
cujo trabalho almeja, sejam alcancados. Trata-se de uma
pesquisa bibliografica, com base em materiais ja publicados em
forma de revistas, livros, imprensa escrita e publicacdes avulsas.
Foram utilizadas informacdes de natureza qualitativa na
construcdo do estudo, com base técnica de coleta de dados por
meio de uma investigacdo bibliografica que consiste no
embasamento tedrico de materiais que ja se tornaram publico.
Realizou-se uma pesquisa eletrdnica nas seguintes bases de
dados: Biblioteca Virtual em Satde (BVS), Scientific Eletronic
Library Online (SCIELO) e Base de dados de Enfermagem
(BDENF), usando as seguintes palavras chaves: Amniocentese.
Malformacéo fetal. Feto. Bidpsia do Vilo Coridnico. BVC.
Anomalia Congénita.

Foi realizado uma busca por artigos publicados entre o
periodo de janeiro de 2000 a marco de 2019, O qual usou 0s
seguintes critérios de inclusdo: artigos completos disponiveis
nas bases de dados em questdo, somente no idioma portugués.
Apos identificar os artigos pré-selecionados, foi realizado uma
breve andlise no entorno dos titulos e resumos buscando
selecionar aqueles que contemplassem e atendessem o objetivo
proposto, deste modo, as pesquisas que atenderam os critérios
para inclusdo foram lidas e analisadas na integra.

Como critério de exclusdo foram considerados artigos
com mais de dezenove anos de publicagdo, artigos cujo
desenvolvimento ndo atendessem o0s objetivos desta pesquisa,
artigos com duplicidades de publicacdo, artigos que ndo
apresentassem dados de publicacdo, como ano, volume, etc. e
artigos publicados em lingua estrangeira. Apds selecdo dos
artigos foi realizado uma leitura detalhada e, o0s artigos
selecionando foram introduzidos nos resultados buscando
atingir os objetivos considerados e responder a questao proposta.

DEFINICAO DAS INFORMACOES A SEREM EXTRAIDAS
DOS ARTIGOS SELECIONADOS

Na busca inicial, foi encontrado 327 publicagdes, sobre
0 assunto, onde foram excluidos 158 por ndo contemplarem os
critérios de adeséo. Pela leitura dos titulos, resumos e data de
publicacdo, foi possivel excluir os artigos com duplicidade nas
bases de dados pesquisadas, além de estudos que néo
contemplaram os objetivos e critérios de inclusdo.

Foram selecionados 158 estudos para leitura dos quais,
somente 42 estavam disponiveis por completo. Dentre estes
artigos foram identificados 16 estudos que responderam as
expectativas da pesquisadora e, assim, construindo a
amostragem desta revisdo. Para beneficiar a validacdo dos
artigos selecionados para analise minuciosa na quarta etapa da
pesquisa, os estudos foram selecionados mediante a escolha
independente tendo em vista as normas para inclusao e exclusao
e balizados pela questdo norteadora. Neste contexto, 0 processo
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de validacdo da amostragem permitiu incluir pesquisas que
apresentassem consisténcia, assim contribuindo para alcancar o
objetivo proposto. Os artigos foram analisados e interpretados
de modo organizado e sintetizado através da construcdo de um
quadro contendo os seguintes dados: autor, ano, titulo, revista,
resumo e endereco eletrénico.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A revisdo é composta por 16 artigos publicados entre
0s anos de 2000 a 2019, cuja andlise das pesquisas apresentadas,
possibilitaram 0 advento de quatro areas tematicas, sendo: autor,
ano, titulo e revista, conforme apresentadas no quadro 1.

Quadro 1 — Apresentacdo dos estudos selecionados.

Autores do Artizo Ang Tiitulo Revista Link do Artizo
Avaliacio da velocidade média na - . " - .
. - g N Brazil. de Gmeac httpe oo scielo b pd£500
Tawemra, Marco B et al. 2001 aorta toracica descendentes am fatos Ohst. Ditheoiv23n10/3490 pdf
oo anemia
- L. . ,.\ Dhagnostico pré-natal Ciéne. & Sande http/wmmer scielo. b/ pdfiese
Pinto Finor, Walter 200z Coletiva vTalial3+07al pdf
Camapana, Szhrma & Diagmos=tico laboratorial do liquide Jomzl Bras httpe/ : scielo br/ndfal
Chiver, Juliana FI. Haas, | 2003 | ammidtico Pedaz. Medicina A plf
Patricia Lahor Dol 3803/ 16958 pdf
Complicactes materno-fotaiz da
.- . anme | biopsia de vile conal: expeniéneia de Braz. Ginaceol. kttpe e sctelo br/pdftheo
Lopes Antinio CVetal | 2007 | " o sspecizlizado do MNordeste | Ohbstet, 20 7/206v29nT pdf
do Brazil
Bastreio para amomalias . o - .
. . . P B . . Braz. Ginaceol. httpe e setelo bripdfrbeo
Micolaidss, Kipros H et al, 2007 iﬂmﬂs_u:ml:a_ﬂ. N0 primelro rimestre Ohbstet 4 29m12/208v2912 pdf
Zestacao
Shrazia, Lowrengo 2010 Tratamento das malformacdes fetals Braz. Ginecol. kttpe e scielo br/pdfthen
= intra-lters Olostet. Fe32nl 32208 pdf
. . . http:/files bes briupload 501
Batista, Mariana P t al. 2012 1““1’”] rtincia do estudo gendticopré- | gL -
7254201 25401 23080 pdf
Angliza dos resuliados matemos 2
. anin | fetais dos procedimentos rvasreos Aezpe. Mad hitpwrearscielo br/'pdfram
Echatma Mano et al. 2012 senéticos fatais um estudo Bras. b EnSiviBnbal s pdf
exploratario em Hosprtal Universitane
- . . ttpewrmar sctelo. be/pd i esp!
iellas, Flzine F et al 2014 | Assistincia pré-natal no Brasil gﬁzﬂ” Sadde | 2001/0102-311H-cap-30-s1-
2 0085 pdf
Caracteristicas das criangas nascidas
- . - - com malformagdes congénitas no Epidemucl. Sarv. | hitpc/zcielodec gov.br/pdfies
Rodrigues, Livia Setal | 2014 | oo 4o 850 Luis, Maranhio Saide s In2 A Xinlall pdf
2002-2011
- Prevaléncia das malformagdes e http/wrearscielo brpdErbeo
Emer, Carelme 8 Cetal | 3015 | congénitas identificadas em fetos com | Dres Cimecel 3 TnT/0100-T203-rbgo-37-
trizzomia dos cromoszomeos 13, 18 e 21 s 07-00333 pdf
. .. C e - . http/wrearscielo brpdErbeo
Tarde, Antdmio G Vetal | 2015 | ‘ivabiagdo daarténia subclivia direta | Bras Gimecol | oo o000, 7203 1bgo-37-
nz acografia do primairo trimastre Ofostet. -
06-00252 pdf
.. 3 - httpz://zobap org br'ravizsta’im
MENDES Carolina QS et | 5015 Pﬂ‘;’jﬂa 'i“i“.:;i"z Veseom | SocialBras de | agesistoriespdf-
al < ;m P 35] CONZSMIAS 00 MHENEP0 98 | Foferm Ped revistavolli-nlivel 15 n 2-
an artigo-de-pesquusa- 1. pdf
st Congs ot b vy s
Eeiz, Leandro Vet al. 2013 | nascimento em recém-nascidos de Acta Med. Port T e 4
amp/arhclevewFila/G0d6:45
mlheres 2 adolezcentes 49
L 4 .. . - - https:/revista fapoc br/mdex.
Franga, Andressa AP stal | 2016 | Defitos congénites @ diagndstico pre- E:‘g;fs':“fa“] fifica php saud aricl viewTile 32
Pereira-Mata et al R Diagnéstico pré-natal de defeitos do | Acta Obstet. http:/fowrw. scielo. mee ptipdff
2018 . a Micolaides at al,
tubo nevral. Ginecol. Port. . . -
opp'vl2ndv1 2n2a07 pdf

FONTE: Proprios autores
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MALFORMAGCAO FETAL

Com um processo de reproducdo diferenciado, a
espécie humana detém muitos mecanismos de protecdo ao ser
gestado que ocorrem desde o momento da fecundacdo até o
nascimento. Mesmo assim, as anomalias fetais estdo presentes
em um ndmero significativo de nascimentos, o que acaba
resultando em mortes neonatais, ou em posterior crescimento
com diferentes graus de comprometimento.4

De acordo com a Organizagdo Mundial da Saude
(OMS)5 defeitos congénitos, anomalias congénitas, doencas
congénitas ou malformacGes, pode ser definida como toda e
qualquer “anomalia funcional ou estrutural no desenvolvimento
do feto, decorrente de fatores socioeconémicos, genéticos,
infecgdes, causadas por fatores socioeconémicos, genéticos,
infeccbes, causadas por fatores nutricional, materno e
ambientais” (p. 8).5 Congénito tem origem no latim e quer dizer
“pascido com”. Trata-se de defeitos morfolégicos de um
determinado 6rgdo ou parte de um o6rgdo e ou de uma
determinada regido do corpo, resultando em um processo de
desenvolvimento intrinsicamente modificado.4

Toda gestacdo apresenta potencial risco de um bebé
com malformacdo, pois os defeitos congénitos ocorrem em
média de trés em cada cem nascimentos e respondem por uma
em cada quatro mortes fetais, no periodo da gravidez ou durante
a primeira semana de vida. Qualquer alteracdo no decorrer do
processo de desenvolvimento embrionario pode resultar em
malformacdes, ou seja, anomalia congénitas, que variam desde
pequenas assimetrias, até defeitos comprometimentos estéticos
maiores, como: l&bio leporino e mudangas funcionais como
anencefalia e comprometimento da fung&o renal.4

Os disturbios de desenvolvimento de origem pré-natal,
anomalias congénitas, presentes no nascimento, pode ser
funcional (alteragcdo neuromotora), metabdlica (fenicetondria,
erros inatos de metabolismo, etc.) e, estrutural (deformidade
fisica). Suas causas podem ser, ambientais, multifatoriais ou
genéticas, entretanto, na maior parte dos casos a etiologia
continua desconhecida e as causas ambientais ainda sdo pouco
estudadas, sobretudo em paises em desenvolvimento como o
Brasil.6

Embora alguns estudos evidenciam que 3% das
gestacBes podem ser acometidas por algum tipo de anomalia
fetal, e que podem chegar a 5% se as alteragBes diagnosticadas
mais tardiamente, como as anomalias cardiacas, renais e
pulmonares, forem contabilizadas.7 Algumas questdes
interferem no calculo real de incidéncia desse quadro. Os quais
sdo: predominio de enfermidades génicas em especificos grupos
sociais, risco de infeccdo congénita na populagéo, exposi¢éo de
risco a determinados fatores ambientais em determinada area e
ineficiéncia institucional no que concerne o rastreamento pré-
natal, assim como nos registros de anomalias congénitas.6

As malformacBes fetais podem ser compreendidas
como o resultado de alteracBes genéticas (fatores intrinsecos),

ou de outras causas (fatores extrinsecos), conforme mostra o
quadro 2, e, também podem ser macroscépicas ou microscépicas
no interior ou na superficie do corpo.

Quadro 2 — Causas das anomalias congénitas®

Fator Amnomalia

Intrinzeco | Doenga genica (Novas Mutagtes, heranca familiar);

Doenga cromossdmica (morfologia e numeérica);

Extrinseco | Infecgiio ambiental (radiagdo, ondas magnéticas, toxoplasma,
embrictoxidade por virus);

Interagio materna (doengas metabdlicas da gestante, hipertemia);

Exposigio a farmacos (teratogénese, mercio, dlcool ete).

Entre os anos de 1980 e 2007, houve uma significativa
reducdo de mortes de infantis secundarios devido a causas
respiratdrias e infecciosas, enquanto que em relacdo a anomalia
congénita permaneceu estavel, “sendo esta a segunda causa de
mortalidade infantil no Brasil. Semelhante fenémeno foi
descrito em outro pais latino-americano, o Chile, entre 2001 e
2010™.7 (p. 2). A incidéncia de anomalia congénita atinge em
média 3% dos nascidos vivos e pode estar localizada em
diferentes sistemas e 6rgdos.7

Toda a populacdo estd exposta aos riscos de
desenvolverem malformagéo, no entanto, o tipo e a frequéncia
dessas malformagdes variam de acordo com a etnia, raca e
condic¢Bes sociais e econdmicas, como também em relacéo a
nutricdo, acesso aos servigos de salde, educagdo materna, estilo
de vida, etc.8

“Observa-se alta frequéncia de malformagdes menores na raca negra,
que sdo aquelas que ndo tém implicagdo funcional ou cosmética
importante, como prega simiesca, sindactilia e dedos
supranumerarios; e de malformagGes maiores e maltiplas na raca
branca, que sdo as anomalias letais ou que afetam significativamente
a funcéo ou a aparéncia, requerendo tratamento médico ou cirdrgico.8

(p. 74).”

Nas ultimas décadas, houve um crescente aumento nos
estudos relacionados as malformacdes congénitas dos seres
humanos, as quais ainda sdo desconhecidas em torno de 50%.
Com relagéo ao outro 50%, em média metade apresenta defeito
cromossOmico com base genética e menos de 20% sao
atribuidos a fatores fisicos, quimicos ou ambientais teratdgenos.
Assim, uma crianca pode ser portadora de uma anomalia por que
sua programacao genética ndo ocorreu de forma perfeita, ou por
que as acdes de fatores ambientais modificaram o processo de
formacéo, ou também pela existéncia concomitante de dois
processos.4

As malformacBes sdo agrupadas em trés grupos:
genético, ambiental ou multifatorial. As malformac6es de causa
genética sdo hereditarias e podem se repetir na familia, enquanto
que as malformacg6es de causa ambiental ocorrem de maneira

RSM — Revista Satde Multidisciplinar 2019.2; 62 Ed. 04/08



ESTUDO DE PREVALENCIA DE MALFORMA(;(DES FETAIS A PARTIR DA ANALISE DE AMNIOCENTESE,
CORDOCENTESE E BIOPSIA DO VILO CORIONICO

esporadica, ja as de causa multifatorial sdo como que uma
situagdo intermediaria entre as duas primeiras. Entretanto, é
inegavel que devido aos seus males mentais e fisicos que podem
acometer a crianca, prejudicando seu desenvolvimento e a
distanciando de uma vida normal, essas anomalias sdo bem
temidas pelos pais. Porém, felizmente os casos de malformac6es
sdo baixos, se comparado ao total de nascimento sem nenhuma
anomalia.7

PROCEDIMENTOS INVASIVOS EM DIAGNOSTICO PRE-
NATAL

O pré-natal consiste na assisténcia na area da medicina
e da enfermagem prestado a gestado durante o periodo de
gestacdo, visando melhorar e prevenir problemas para a mée e
para o feto nesse periodo e no parto.9 Durante o periodo
gestacional os pais podem optar por fazer o exame pré-natal, ou
seja, procedimentos para verificar se havera defeitos nos
cromossomos e nos genes do feto.10

A realizagdo dos exames pré-natal representa um
importante papel na prevencdo e ou detecgdo prematura de
doencas tanto maternas, como também do feto. Permitindo,
assim, um desenvolvimento sadio do feto e reduzindo os riscos
para a mde. Informagdes a respeito das diferentes vivéncias
devem ser trocadas entre os profissionais da sadde e as mulheres,
pois essa possibilidade de intercdmbio de conhecimento e
experiéncia é considerado o melhor meio de promover a
compreensdo do processo gestacional.11

O pré-natal segue cronograma para monitorar a salde
da mulher gestante e do feto. Isso exame fisico, anamnese, a
analise laboratoriais e de imagens. O diagndstico pré-natal,
portanto, se trata de um conjunto de exames realizado no periodo
da gravidez com intuido de detectar o sexo do bebé, doengas ou
defeitos na formacdo fetal antes do parto. Esses exames podem
ser realizados por métodos ndo-invasivos e invasivos.10

Procedimentos invasivos em diagnostico pré-natal sdo
punc6es feitas por meio do abdome da gestante com intuito de
retirar algum material fetal para estudo, principalmente para
analise do caridtipo fetal, ou seja, contagem e avaliagdo dos
cromossomos. Esse tipo de procedimento é guiado por
ultrassonografia em tempo real e pode ser realizado de trés tipos:
Amniocentese; Cordocentese e Bidpsia do Vilo Corial (BVC).12

ANALISE DE AMNIOCENTESE

A amniocentese se trata de um procedimento da
medicina utilizado para obtencéo de uma amostragem do liquido
amnidtico, ou seja, o liquido da bolsa que banha o embrido. Para
a realizacdo do procedimento utiliza-se um aparelho de
ultrassom para direcionar uma agulha por meio do abdome da
mulher gestante até a cavidade amnidtica.13 A agulha, ao chegar
na cavidade amniética aspira em média de 20 ml de liquido para
analisar. Uma das indicacBes deste procedimento é a
Translucéncia Nucal (TN) (tipo de exame que serve para medir

a quantia de liquido na regido da nuca do (feto), que
normalmente serve para calcula o risco de sindrome ou
malformacéo fetal.14

A magnificacdo da imagem deve ser a maior possivel, incluindo
na imagem apenas a cabeca fetal e a parte superior do térax
fetal”.15 (p. 649). Para esse processo € fundamental obter o corte
sagital médio do embrido em posicdo neutra e de boa qualidade,
assim garantira uma boa avaliacdo. Deve ser medida a espessura
maxima entre o tecido celular subcutaneo que recobre a coluna
cervical e 0 espago anecéico conforme mostra a figura 1.

Figura 1 — Imagem adequada para a medida da TN

A amniocentese é realizada por meio de
ultrassonografia, a qual determina a posicao fetal e localiza na
bolsa amniética um local contendo liquido. O médico introduz a
agulha por meio do abdome da gestante e, retira uma pequena
quantia do liquido para andlise e depois disso, retira-se a agulha.
O ultrassom é utilizado para monitorar o procedimento que dura
em média de 15 a 20 minutos, embora pode durar um pouco mais
para localizar a 0 ponto exato da pun¢do. Apo6s a coleta, o liquido
é enviado para analise laboratorial.13

Para realizagdo do exame néo carece de preparo prévio,
porém antes de iniciar o procedimento é necessario que o
paciente esclareca todas as suas duavidas, além disso, é
fundamental que o paciente assine um termo de consentimento.
Com relagéo a sensibilidade de dor é algo que varia bastante
entre as pessoas, sendo, de forma geral, as queixas mais comuns
um pouco de cdlica e pressdo.14

O liquido amniético comumente é utilizado para fazer
um exame denominado cariotipagem, porém o liquido coletado
pode ser usado também para pesquisar a maturidade pulmonar,
anemia fetal, paternidade e doencas génicas. Relativamente
trata-se de um procedimento seguro, porém a chance de uma
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perda gestacional ou de rompimento da bolsa é em cerca de 0,5
a 1% para as gestantes que passam por esse processo, por isso
deve ser realizado somente com indicagdo precisa.13

As chances de a agulha tocar o feto séo minimas devido
0 auxilio do ultrassom, além disso, o liquido retirado sera
resposto em um intervalo médio de 24 a 48 horas, portanto, ndo
faltara liquido para o feto. E caso o resultado do exame
apresentar algum tipo de doenca, cabe ao médico explicar como
essa doenga podera afetar a crianca, e também discutir as
possibilidades de cura e quais os tratamentos disponiveis.14

CORDOCENTESE

A cordocentese se trata de um procedimento de
diagnostico alternativo, que é realizado durante a gestagéo (apds
18 semanas de gestacdo), esse exame é capaz de detectar se ha
presenca de alteracfes cromossdmicas, anemias, certas doengas
como a toxoplasmose tardia, rubéola e anomalias no feto. Para a
realizar o procedimento, o0 médico aplica anestesia local, com a
gestante em decubito dorsal horizontal e, guiado com imagens
de ultrassons, insere uma agulha até o corddo umbilical para
retirada de uma pequena amostra de sangue do bebé, durante o
procedimento a mulher pode sentir colica suave.12

Ap0Gs coletagem, a amostra é enviada para andlise.
Embora esse tipo de exame consiga detectar alguns distirbios
no sangue e anormalidade cromossémicos, ndo consegue medir
com exatiddo a severidade desses transtornos, e também ndo
permite a identificacdo de defeitos no tubo neural. Considerando
que se trata de um exame invasivo oferece riscos a gestacéo,
podendo levar ao aborto espontaneo, infec¢do, perda de sangue
no local da puncdo, ruptura precoce das membranas, e queda da
frequéncia cardiaca do feto.16

A cordocentese é um procedimento que permite, além
da avaliacdo do caridtipo fetal, o diagnéstico de anemia,
infeccBes, hemoglobinopatias e anomalias fetais. Esse
procedimento tem risco de 1,4% de perda fetal”.12 (p. 704).
Portanto, trata-se de um procedimento que deve ser realizado em
casos de extrema necessidade, quando ndo é possivel obter o
diagnostico necessario por meio de ultrassonografias,
amniocentese ou quando os resultados dos mesmos foram
inconclusivos. Além disso, trata-se de um procedimento de
dificil execu¢do e, consequentemente com  maiores
probabilidades de complicacGes.

BIOPSIA DO VILO CORIONICO

A Bidpsia do Vilo Coribnico (BVC) consiste em um
procedimento relativamente novo e utilizado para com intuito de
diagnosticar malformacdes fetais nos primeiros trés meses de
gestacdo. Esse procedimento tem sido realizado de forma
regular desde 1982 e, muitas centenas ja foram feitos a nivel
mundial. A BVC trata-se de um teste pré-natal que envolve a
retirada de uma pequena amostra do exterior da bolsa em que o

bebé se desenvolve. Este tecido contém o mesmo material
genético que o feto.17

O Cdrio, porgdo da membrana do feto o qual forma o
lado fetal da placenta, contém vilos, pequenas projecdes
semelhantes a dedos, 0s quais sdo succionados ou cortados para
andlise durante o processo. Os vilos coridniocos tem origem
fetal, portanto, ao fazer a andlise das amostras obtém-se a
composicao genética do feto. Este teste é conduzido como um
recurso de detecclo prematura dos defeitos congénitos.6

Geralmente, conduz-se o teste entre dez e doze semanas
apés o Uultimo ciclo menstrual e, caso a mulher tenha
sangramento ou micro sangramento durante a gestacdo este
procedimento ndo é recomendado. Trata-se de um procedimento
relativamente simples, sem necessidade de anestesia, a maioria
das mulheres que passam por esse processo dizem que ndo causa
nenhuma dor, porém uma pequena parcela diz sentir uma
pincada no momento da coleta da amostra ou colicas.18

O médico, dependendo da anatomia da gestante, podera
optar por coletar os vilos conriénicos inserindo uma agulha pela
parede do abdomem (BVC transabdominal), se guiando também
por ultrassom. Os dois métodos de BV C séo igualmente seguros,
a menos que a gestante tenha o Utero retrovertido, neste caso, se
a localizagdo da placenta impedir este processo, uma alternativa
a ser considerada é a amniosintese.17

O risco de abortar o feto ap6s a BVC é bastante baixo,
sobretudo quando o médico que conduz o procedimento é
altamente experiente, além disso, quando o laboratério em que
0 teste estda sendo conduzido oferece as modalidades
transabdominal e transcervical de BVC, permite a op¢do mais
seguranga para cada gestante.19 A taxa de abortos espontaneos
apo6s realizar o procedimento da BVC e amniocentese é
aproximadamente igual e, os resultados da BVC sdo bastante
precisos para destacar defeitos de nascimentos cromossémicos e
especificos problemas genéticos.6

INDICE DE PREVALENCIA

A malformacdo fetal trata-se de uma expressdo
genérica, que inclui todo tipo de anomalia de ordem funcional,
metabdlica e estrutural e, esta atinge em torno de 2% a 5% dos
nascidos vivos no Brasil e, em alguns casos pode resultar na
incapacidade mental ou fisica.5 As manifestacBes clinicas
decorrentes das malformagdes fetais podem variar em quadros
leves até casos muito graves que podem resultar em alto risco de
vida para o feto acometido.20

A malformacdo fetal é resultado de um defeito
intrinseco tecidual e aparece durante a formacéo inicial da
estrutura do bebé. O desenvolvimento do 6rgdo ou tecido é
interrompido, retardado ou modificado, causando as alteracbes
persistentes.21 Do ponto de vista biolégico as malformacdes
representam um grupo heterégeno de modificacdes do
desenvolvimento do feto, considerando que sdo varios 0s
agentes capazes de produzi-las.
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As malformacdes podem ser genéticas (aberracGes
cromossdmicas, mutacgdes, etc) e ambientais (biologicas, fisicas
e quimicas) e ou se inter-relacionarem formando um mecanismo
de multifatorialidade.20 Pouco se sabe a respeito da etiologia
das malformagcdes, visto que em média 50% dos casos sdo de
causas desconhecidas.22

Além disso, os estudos epidemiolégicos em torno das
malformacdes sdo bastante heterogéneas, e dependente de varios
fatores, como: ano da investigagdo, critérios, momento do
diagnostico e da base de dados pesquisada. Embora alguns
paises ja tenham avancado em relagdo a prevaléncia, no Brasil
ainda sdo escassos 0s dados relacionados a prevaléncia.5

Entretanto, para gestantes acima de 35 anos tem
aumentado a incidéncia de malformagdes fetais cromossdmicas,
enguanto que as mulheres com idade entre 14 e 19 anos
apresentam diferentes malformagdes fetais ndo cromossémicas.
Além disso, a prevaléncia de diferentes malformacdes fetais é
maior entre as mulheres de 14 a 19 anos quando comparado com
as mulheres de 35 a 40 anos.23

As mulheres com idade entre 25 e 29 anos apresentaram
a mais baixa prevaléncia, enquanto que as mulheres abaixo dos
20 anos apresentaram uma prevaléncia intermediaria e as
mulheres de 39 anos apresentaram a maior prevaléncia.
Entretanto, os estudos em relagdo a prevaléncia das
malformacdes fetais sdo escassos, porém em ndmeros absolutos,
as malformacoes fetais em mulheres adolescentes é superior a
de mulher acima de 35 anos, e isso se da devido a maior
incidéncia de gestacao entre as adolescentes, como também pelo
fato desse grupo exporem com maior frequéncia os fetos a
fatores de risco, somado a isso as caréncias nutricionais e fatores
socioecondmicos contribuem para essa prevaléncia.23

A prevencgdo é fundamental e algumas ac¢les tem sido
sugeridas como: imunizagdo contra rubéola, assisténcia pré-
natal com meios para identificar possiveis riscos teratdgenos,
exames para identificar toxoplasmose aguda, Doencas
Sexualmente Transmissivel (DTS), e a realizag8o de especificos
e complexos exames necessarios para identificar a de maneira
precoce as malformacdes fetais.19

CONSIDERACOES FINAIS

O ser humano tem um processo de reproducdo
diferenciado, com varios mecanismos de protecdo ao ser gestado
que ocorrem desde 0 momento da fecundacao até o nascimento.
Mesmo assim, as malformacdes fetais estdo presente em um
nimero significativos de nascimentos, resultando em mortes
neonatais ou em crescimento com variados graus de
comprometimento.

Toda gestacdo é considerada de risco de um feto
malformado, de modo geral as malformacdes ocorrem em média
3 a cada cem nascimento vivos e respondem por uma a cada

quatro mortes fetais, durante o periodo da gravidez ou mesmo
na primeira semana de vida. Embora a grande maioria das
malformacdes fetais ndo seja possivel prevenir, pode-se prevenir
ou reduzir muitas das suas consequéncias, por isso, €
fundamental que a gestante faca os exames pré-natais de rotina.

A prevaléncia de malformac@es fetais entre mulheres
adolescentes, em sintese, é semelhante ao de mulheres com
maior faixa etaria, porém, as adolescentes estdo mais expostas a
fatores de riscos. Contudo, os resultados evidenciam a escassez
de estudos de prevaléncia de malformacéo fetal, o que implica
na urgéncia de novas pesquisas.
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