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O diagndstico prénatal (DPN)} tem consequéncias assistenciais, psicologicas e economicas,
sendo importante avaliar o custo beneficio para cada populagdo. Com este objectivo foi feito um
estudo prospectivo longitudinal e discriminativo na populagio referenciada & Maternidade Dr,
Alfredo da Costa por risco genético subdividida em dois grupos, o grupo 1 em gue foi feita
técnica de DPN em tempo adequado e o grupo 2 em que ndo foi feito DPN ou foi feite em tempo
inadequado. Foram estudadas as caracteristicas gerais, indicagbes de referéncia ¢ consequéncia do
diagnoéstico. Conclui-se que as indicagdes postas sdo adequadas permitindo o diagnéstico duma
anomalia em 17% dos casos. O nivel sécio econdmico e a multiparidade intervém na
adequabilidade da solicitagdo diagnostica. Em relagdo as consequéncias diagndsticas houve um
maior nimero de interrupgdes médicas de gravidez (IMG) no grupo ! e um maior nitimero de
anomalias nos recém-nascidos do grupo 2.

SUMMARY

Evaluation of cost/benefit of prenatal diagnosis

Prenatal Diagnosis (PND) has assistencial, psicological and economical consequences; it is
very important to evaluate cost effectiveness for the population. A prospective study was done
{longitudinal and decritive) on a population referred to Maternidade Dr. Alfredo da Costa, divided
into two groups. Group one with PND performed on proper time and second group a PND
procedure performed on a adequate time. The general caracterization, indications for reference
and consequences were evaluated. The conclusions are that the indications for reference were
correct and the diagnosis was effective in 17% of patients. Social, economical levels and
multiparity were themost important factors affecting adequate PND. However concerning the
results, the termination of pregnacy was more performed on the group | and more anormalitis
were seen on the newboms of group 2.
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INTRODUGAQ

Com o controlo da patologia infecciosa e a melhoria
das condigdes de assisténcia no parto, as doengas genéti-
cas assumiram de uma forma geral e também no nosso
pais uma importincia relevante na morbilidade e morta-
lidade infantis'2.

Neste campo com um desenvolvimento exponencial as
capacidades diagndsticas ultrapassaram iargamente as
possibilidades terapéuticas, situando-se no dominio da pre-
vengiio secundaria grande parte da intervencdio possivel'>,

O desenvolvimento das técnicas para o diagnostico in
utero das doengas genéticas constitui um enorme avango
na genética clinica alterando a perspectiva das familias
em risco.

O conjunto dessas técnicas diagnosticas é habitual-
mente designado por diagndstico prénatal (DPN). Este
temn de ser inserido numa actividade multidisciplinar, que
pressupde uma avaliagio prévia do risco, com definigéo
precisa das indicag@es, capacidade de execugfo das téc-
nicas diagnésticas e concretizagio das opg¢des vidveis
tomadas pelo casal*.

As consequéncias assistenciais a nivel do individuo/ca-
sal ¢ a nivel da comunidade conunuam a ser analisadas
em varios paises colocando-se diferentes questdes a nivel
das vantagens do DPN*7.

A realidade nacional estd ainda pouco conhecida a
nivel da cobertura da populagio, adequalidade dos recur-
sos existentes, eficicia dos meios de diagnostico e conse-
quéncias especificas para a nossa populagio.

Com o objectivo de analisar a utilizagdo do DPN, bem
como, a consequéncias de um protocolo assistencial ja
existente (Fig. 1), realizamos este estudo utilizando a
populagio utente da Maternidade Dr. Alfredo da Costa.

Casal / Individuo

Aconselhamento

Reprodutivo

Consulta de Genética
Consulta DPN

Técnicas de DPN

Lab. Citogenética Lab. Bioguimica

Unidade de Ecografia

Servigo de Pediatria Servigo Anat. Patolégica

Comissdo de Etica

Fig. | — Organigrama do niicleo de diagnéstico prénatal
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MATERIAL E METODOS

Considerou-se técnica de DPN, qualquer acto realizado
no periodo prénatai para o diagnéstico de patologia ge-
nética ou malformativa nomeadamente consulta, estudo
bioquimico, estudo citogenético no liquido amnidtico
(LA) ou no sangue fetal (SF), estudo de biologia mole-
cular e ecografias.

Considerou-se indicagio para DPN: idade materna 38
anos e o risco malformativo (RMF) incluindo estes ante-
cedentes familiares de doenga genética, descendente com
doenga genética, risco teratogénico comprovado e sus-
peita de anomalia fetal em ecografia de rotina realizada
na gravidez em curso,

Foram definidos dois grupos:

Grupo 1 —~ Com DPN adequado, incluindo idade
materna que fez DPN e o RMF referenciado até as 20
semanas.

Grupo Il - Sem DPN ¢ o RMF referenciado
tardiamente depois das 20 semanas.

Analisamos diferentes parmetros na populagio estu-
dada: idade materna, classe social, antecedentes obs-
tétricos, indicacfio da referéncia, local de asssiténcia na
gravidez, idade gestacional no momento do diagnostico,
técnicas realizadas.

Foram também estudadas as consequéncias do per-
curso diagnéstico nomeadamente resultados das técnicas,
interrupgdes de gravidez (1VG) e caracterizagio dos
recém-nascidos.

A metodologia utilizada foi a realizagdo de ficha cli-
nica individual para registo de dados e estudo da
evolugdo da gravidez através da observagio do recém-
nascido nas primeiras horas apds o nascimento, contacto
com os casais cujo parto se deu fora da Maternidade,
autdpsia e estudo radioldgico nos fetos apds interrupgéo
de gravidez ou nos casos de morte perinatal.

Os dados foram elaborados num Macintosh SE usando
a base de dados Excel IIL

O estudo foi prospectivo longitudinal € descritivo
dado o caracter ocasional da amostra.

Para as variaveis métricas foi feito o teste t de Student.

RESULTADOS
1 - Caracteristicas da populagio

O Grupo | foi constituido por 317 casos ¢ o Grupo 11
per 191.

As indicacdes de referéncia para cada grupo foram as
constantes do Quadro [ ¢ Quadro I1.

Quadro I - Distribuigao Geral

GRUPO 1 GRUPO 11
idade 200 63,09% 159 83,24%
RMF 117 36,90% 32 16, 75%
Total Casos 37 19
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Quadro Il - Distribuigiio do risco malformativo

Quadro IV - Caracteristicas Sociais

GRUPO 1 GRUPO II Classes Sociais GRUPO1 GRUPO 11
Achado ecografico 24 21 - I 34 23,00% 7 9,90%
Ant. familiares 27 2 I 41 12
Descend. d. genét. 0 1 1 146 = 46,00% 63 = 57,00%
Risco teratogénico 24 3 v 6 53
C inidad 7
Ldade refer. tardia . 5 v 24 | 3020% 48 | 57,00%
VI 6 8
Total Casos 117 32
(* Moda) Total casos 317 191
( * Moda)
Salienta-se que no Grupo I foi o descendente com
doenga genética que constituiu a referéncia mais ) )
frequente, enquanto que no Grupo II foi o achado Quadro V/4 — Paridade
ecografico.
GRUPO1 GRUPOII
2 - Factor de Risco Idade Materna
Nulipara 116 36,59% 35 18,32%
A distribuigio por idades consta do Quadro I11. Multipara 186 « 58,67% 110 - 18,32%
A classe mais frequentada foi nos 2 grupos a de 38 - Grande Multipara 15 OB SO 2R il
39 anos, sendo tat_mbél.n sobrepoqivel a 0idade considerada Total casos 317 191
com risco para trisomia 21 superior a 1% (40 anos). { * Moda)
Quadro III - Distribuicdo por idades
Quadro V/B — Ntimero de Abortos
Idades GRUPO I GRUPO I1
2a< N? de Abortos GRUPO1 GRUPOQII
=a
38-39 60 « 30,00% 53 + 33,00% 0 192 « 60,56% 103 ¢ 53,92%
39-40 49 24.50% 42 26,40% 1-3 112 35,33% 74 38,74%
40 - 41 34 27 >4 13 4,10% 14 7,32%
41 - 42 20 18 Total
- 0, 0, otal casos
:i i :i 2; 45,00% 2 40,00% (» Moda) 317 191
>44 13 4
Quadro V/C — Numero de filhos vivos
Total casos 200 159
( * Moda)
N° de Filhos GRUPO1 GRUPO 11
3 o . 0 12 40,06% 51 26,70%
- Caracteristicas Sociais 1-3 175 « 55.20% 104 + 54.45%
. B N ) >4 15 4,73% 36 18,84%
A distribnigdo por classe sociais, utilizando a classi-
ficagdo inglesa®, por ordem decrescente de importincia de Total casos 317 191

I - V1, foi nos dois grupos a representada no Quadro IV.

A classe mais frequentada foi nos grupos a classe III.
As classes mais desfavorecidas sio percentualmente
mais importantes no Grupo I

4 - Antecedentes Obstétricos

Analisamos a paridade, Quadro V/4, considerando 3
classes: nulipara, a multipara até 3 partos ¢ a grande
multipara com 4 ou mais.

A classe mais frequentada foi nos 2 grupos a multipara,
sendo a grande multipara mais frequente no Grupo iI.

Analisamos o nimero de abortos (expontineos ¢
provocados) em cada grupo nio de observando
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( = Moda)

diferencgas na distribuigdo — Quadro V/B.

Esiudamos a distribui¢do do niimero de filhos vivos no
momento da referéncia — Quadro V/C.

Nio se verificou diferencas na distribuicio entre os
dois grupos, sendo a classe mais frequentada o niimero
de fithos entre 1 e 3.

5 - Entidade que referencia/Local de Assisténcia
Distribuida a populagiio pelos diferentes locais de

assisténcia: clinico geral, médico privado, consultas da
maternidade, outro hospital, iniciativa da prépria ou
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auséncia de vigilancia na gravidez. Néo se verificaram
diferengas nas frequéncias nos 2 grupos, sendo o clinico
geral quem mais referéncia e constatando-se em 14
casos, do Grupo II, auséncia de vigilincia na gravidez
(GNV) - Quadro VI.

Quadro VI — Quem referencia

GRUPO1 GRUPO 11

Clinico Geral 166 « 52,36% 91 « 50,78%
Meédico Privado 97 30,59% 52 27,22%
Consulta MAC 33 10,41% 17 8,90%
Outro Hospital 17 5,36% 11 5,75%
Iniciativa Prépria 4 1,26% 0

GNV (] 14 7,32%
Total casos 317 191

(* Moda)

6 - Idade gestacional no momento do diagnéstico

Foi avaliada a idade gestacional (IG) no momente do DPN
no Grupo [ e no subgrupo RMF do Grupo Il — Quadro VII.

Quadro VI - 1G/DPN

N*® de casos Média Desvio
Grupo 1 317 13,422 3,9
Grupo IT 32 25,219 6,7

A idade gestacional de DPN foi de 25,25 semanas no
Grupo I1 e de 13,4 no Grupo I. Aplicado o teste t de Student
a diferenga foi como se esperaria, significativa (p = 0.001).

7 - Técnicas efectuadas

Estudada a distribuigdo das técnicas na populagio que
as efectuou, Grupo I mais do RMP do Grupo 1I,
verificamos que das técnicas invasivas a mais utilizada
foi a amniocentese, sendo utilizada a ecografia sem
técnica invasiva em 106 casos. Todos os casos
referenciados por idade materna até 15 fizeram screening
bioquimico ( fetoproteina, hormena gonadotrdfica) no
soro materno — Quadro VIII.

Quadro VIIT - Distribui¢io das Técnicas

Técnicas N %
Amniocentese 231 66,19
Cordocentese 12 3,44
Auséncia de Técnica 106 30,30
Invasiva

8 - Distribuicio das ecografias realizadas

No total de 349 casos que fizeram ecografias (Grupo I
+ RMF Grupo II) o nimero de exames realizados
distribuiu-se de acordo com o Quadro IX.
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Quadro IX — Nimero de ecografias realizadas

N° de ecografias N° de casos %
>a<)

0-2 116 33,23
2-4 139 38,10
4-7 100 28,65

A maioria fez entre 2 ¢ 3 ecografias, havendo no
entanto um grupo importante (28%) com um grande
consumo de exames (entre 4 - 7).

9 - Tipo de parto

A distribuiciio do tipo de parto consta do QuadroX
Verifica-se no Grupo I um maior nimero de cesarianas
em relagdo ao Grupo II.

Quadro X — Tipo de Parto

GRUPO1 GRUPOQ 11
Eutdeico 88 30,03% 108 57,75%
Cesariana 101 » 3447% 66 *« 3529%
Forceps 18 61,40% 8 4,27%
FM ou Aborto 7 23,80% 3 1,60%
Fora da Maternidade 79 26,96% 2 1,06%
Total casos 293 187

(*Moda)

10 - Consequéncias diagnésticas

a) Interrupgdes terapéuticas da gravidez
Num total de 28 distribuiram-se por grupos e
etiologias de acordo com o Quadro XI.

Quadro XI - Distribuigfo das IVG

Grupo I Grupo I1

Anomalia SNC 4
S. Polimalformativa
Agenésia renal
Hidrépsia fetal
An. cromossomicas

Embriop. Rubedlica

8 - B — Lh Lh

Total casos 24 4

As situagdes malformativas em que foi efectuada a IVG,
foram de incompatibilidade com a vida ou de mau
prognostico, nomeadamente nas s. polimalformativos. No
Grupo 11 as quatro interrupgdes tardias corresponderam a
trés casos de anencefalia e a urna hidrocefalia grave.

Nas anomalias cromossémicas incluimos uma trisomia
13, uma trisomia 18 e 5 casos de trisomia 21 cuja
indicagdo para DPN foi a idade materna avangada.

b) Caracteristicas dos Recém-Nascidos
Em relagdo as caracteristicas dos recém-nascidos no
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Grupo 1, 276 foram normais e 17 anormais, destes, 12
com patologia malformativa e 5 com patologia cromos-
somica sem consequéncias fenotipicas (translocagio
equilibrada parental, cromossoma supranumerario herda-
do, inversio pericéntrica). No Grupo II, 172 recém-nas-
cidos foram normais ¢ 15 apresentaram anomalias, uma
patologia cromossdmica equilibrada e uma trisomia 21.

Classificamos as anomalias encontradas em bom e mau
prognostico e separadamente as corrigiveis cirurgica-
mente. Incluimos no bom prognéstico a patologia ne-
frourolégica unilateral, as cardiopatias minor e anomalias
isolada da face (fenda palatina). Consideramos de mau
prognostico as anomalias do SNC, como hidrocefalias
graves, defeito do tubo neural, anomalia vascular cere-
bral, displasia renal bilateral, e a cardiopatia major. Con-
sideramos como corrigiveis as situagdes com cirurgia
programada como hérnia diafragmatica ¢ onfalocelos.

A distribuigdo das anomalias foi de acordo com o
Quadro XII.

Quadro XIT - Distribuigdo das Anomalias

Grupe I Grupo 11
Prognastico
Bom 5 5
Mau 3 8
Corrigivel 4
Total casos 12 13

De notar que em relagdo ao nimero glebal de casos
que fez DPN (349) o nimero total de anomalias
encontradas foi de 60 (17%).

11 - Trisomia 21 - Incidéncia Anual

Avalidmos também o nimero total de casos de tri-
somia 21 diagnosticados quer no periodo prénatal, quer
no periodo pdsnatal na maternidade durante esse ano.

Num total de 11 casos a que corresponde uma incidéncia
de 1,3 por 1000 nascimentos. Em 6 casos de diagnéstico
foi efectuado apos o nascimento, sendo a média das idades
matemnas neste grupo 29 anos (19 - 29 anos).

DISCUSSAO

Salvaguardando o cardcter ocasional da populagio
estudada e a arbitrariedade imposta ao considerar o risco
malformativo referenciado apés as 20 semanas como
referéncia inadequada, podemos considerar que as
indicagdes postas para o DPN foram adequadas em
termos de eficacia diagnéstica’.

Globalmente permitiram diagnosticar anomalias em
17%, valor bastante superior aos 2 - 3% que na literatura
é considerado como indicagdo para DPN%!C,

Em relagdo a idade matema verificimos que do total de
mulheres com idade superior a 38 anos s6 55% fizeram
cariotipo fetal, trata-se de uma taxa inferior a outras da lite-
ratura'® e mesmo assim sobrevalorizada em relagio 4 cober-
tura nacional, dado incluir um grande grupo referenciado.
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Conclui-se que a idade materna isolada néio ¢ eficaz na
prevengdo da trisomia 21, mais de metade nasceram de
mées consideradas sem risco. Coloca-se assim a questio
do screening bioquimico e ecografico!!-'%.

As alteragbes que se antevém nas capacidades labora-
toriais, com a hidridizagfio in siti, e a analise citogenéti-
¢a computorizada permitirdo futuramente um alarga-
mento da oferta diagndstica a idades mais jovens'>!3.

Da analise comparativa entre 0 Grupo I com DPN e do
Grupo 11, que nio fez ou fez inadequadamente salienta-se
ndo haver diferencas no local de referéncia nem na
distribui¢do por idade.

Em relagéo as caracteristicas sociais, salvaguardando a
subjectividade na interpretagio de qualquer classificagdo,
poder-se-4 considerar que o nivel socio-econdémico inter-
vem na solicitagdo do diagndstico. A multiparidade € o
maior nimero de filhos no Grupo II leva a considerar
que estes sdo factores predisponentes a menor vigilancia
na gravidez.

A maior incidéncia de cesarianas no Grupo I traduz um
facto assente de que as situagdes de risco fetal aumentam
o niimero de vias altas, com o consequente aumento dos
custos®.

Quando se avaliam os resultados analisando as conse-
quéncias no que diz respeito as interrupgdes de gravidez e
as caracteristicas dos recém-nascidos, sera bom ressaltar
que o DPN tem sobretudo uma atitude tranquilizadora e de
alivio da ansiedade. O resultado maioritirio de norma-
lidade tem assim uma vantagem dificil de quantificar®!4,

As interrupgdes de gravidez foram obviamente mais
frequentes no Grupo I, ja que neste o diagnéstico signi-
ficativamente mais precoce permite uma intervengiio em
tempo util*. De realgar os custos psicoldgicos para o
casal das interrup¢des tardias no Grupo Il muito embora
em situagdes incompativeis com a vida®.

As consequéncias para o recém-nascido avaliam-se
pelo maior nimero de casos com mau progndstico no
Grupo II, com duas mortes neonatais.

Em termos meramente econdmicos os custos das
situagdes de handicap severo dependem dos recursos de
cada pais. Sdo paradoxalmente menores para a
comunidade quanto menos eficazes as estruturas de apoio,
mas substancialmente maiores para o individuo e familia.

Esta problematica é dificilmente analisavel em termos
meramente econdmicos ja que é dificil comparar as con-
sequéncias do nascimento de uma crianga anormal, com
o risco de eventual perda de um feto normal pelo risco
das técnicas ou com a ansiedade e custo assistenciais que
estas determinam'>-'6,

As vantagens do DPN mesmo tardio sdo indiscutiveis
ja que permitem eventuais terapéuticas prénatais, refe-
réncia in utero para centro especializado e programagio
da via e momento do parto®. A informagdo prévia de han-
dicap melhora a capacidade de aceitagdo pelo casal,

Nota: Agradece-se a colaboragio do Prof. Moura Pires
na analise da base de dados.

Agradece-se a colaboragio do Laboratorio de Citoge-
nética do Instituto Nacional de Saude Dr. Ricardo Jorge
¢ do Hospital Egas Moniz na realizagfio das andlises cito-
geneticas.
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