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RESUMO

A fetoscopia e a bidpsia de pele fetal desempenham um papel importante no diagnéstico antenatal
de algumas genodermatoses. O feto e a placenta podem ser observados directamente, permitindo a
obtencdo de bidpsias de pele fetal para estudos em microscopia éptica e elctrénica, culturas de tecidos e
andlise bioquimica. Estas técnicas t8m sido utilizadas com sucesso, para diagnéstico ou exclusio de
algumas doengas hereditdrias com importante repercussiio cutanea como sejam certos tipos de epider-
moélises bolhosas, ictioses, albinismo oculocutineo e displasia ectodérmica anidrdtica. O objectivo deste
trabalho ¢ a descricdo dos métodos correntes de fetoscopia e bidpsia de pele fetal, bem como as suas
principais indicagdes em dermatologia. Complica¢des associadas ao uso desta metodologia, bem como
as perspectivas de instalagdio entre nés sdo igualmente discutidas.

SUMMARY
Antenatal diagnosis in dermatology: Contribution of the ultrastructural study

Fotoscopy and fetal skin biopsy have together played an important role for antenatal diagnosis of
various hereditary skin disorders (genodermatoses). The fetus and placenta can be visualized directly
and skin biopsy samples can be obtained for light and electron microscopic studies, tissue culture and
biochemical analysis. These techniques have been used sucessfully in the prenatal diagnosis or exclusion
of some types of epidermolysis bullosa, ichthyosis, Chediak-Higashi syndrome, oculocutaneous albi-
nism and anhydrotic ectodermal dysplasia in fetuses known to be at risk from these diseases. The
purpose of this report is to describe the current methods of fetoscopy and fetal skin biopsy and to
review their main dermatological indications. Complications associated with these procedures are also

discussed.

INTRODUGAO

Até hd poucos anos, a realizagio de um diagnéstico ante-
natal era impossivel. O feto era um ser desconhecido cujas
anomalias apenas se podiam constatar na altura do
nascimento.

Na década de 70, com a realizagio das primeiras amnio-
centeses € ecografias, assistiu-se a uma auténtica revolugdo
de consequéncias ainda imprevisiveis, em que participaram
médicos, bioquimicos, bi6logos moleculares e geneticistas. O
aperfeicoamento constante de métodos laboratoriais e de
aparelhos ultrasonicos permitem a recolha de vilosidades
coridnicas, liquido amnidtico, sangue, pele e figado fetais
com possibilidades de diagnodstico desde o periodo embrio-
nério. O médico dispde actualmente de uma gama de técni-
cas de acesso aos liquidos e tecidos fetais cuja escolha se
deve fazer em fung¢do do valor, risco, custo e evolugdo da
gravidez na altura da primeira observacio.

O mais precoce diagndstico antenatal 2 obtem-se com a
biépsia do trofoblasto realizada & 10 semanas de amenorreia
por via transcervical ou transabdominal. O trofoblasto é um
tecido rico em enzimas e ADN permitindo execu¢do de
grande nimero de diagndsticos bioquimicos; 20 a 50 mg de
trofoblasto contém 20 a 50 microgramas de ADN suficientes
para estudos de genética molecular sem necessidade de
recurso a culturas celulares. A partir de vilosidades coriéni-
cas é possivel a determinacdo de caridtipos, do sexo, das
anomalias metabdlicas e do ADN. Culturas celulares obtidas
a partir do trofoblasto e posteriormente submetidas a irra-
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diagdo pelos U.V. permitem o estudo da reparagio do ADN
nos varios tipos de Xeroderma Pigmentoso.

A segunda possibilidade de diagnéstico antenatal ¢é a
amniocentese '2. Realiza-se &s 17-18 semanas de amenorreia,
altura em que o liquido amniético contém nimero suficiente
de células para permitir o crescimento de culturas celulares.
A partir do liquido amniético é possivel o estudo do cari6-
tipo, do metabolismo, do ADN, e a determinagfio do sexo.

O sangue fetal pode ser colhido & 20." semana de amenor-
reia sob fetoscopia e pungdo da veia do corddo umbilical.
Permite despistar anomalias da coagulagiio, défices imunita-
rios, hemoglobinopatias e¢ doencas metabdblicas.

Entre as 20 e as 22 semanas de amenorreia pode realizar-se
a biépsia de pele fetal 23 sob fetoscopia para diagnéstico ou
exclusdo de genodermatoses graves.

A bidpsia de figado fetal para estudo da ornitinatranscar-
bamilase é feita 4 20" semana.

Face a todos estas possibilidades, os esforgos concentram-
-se na realizacdo de diagndsticos cada vez mais precoces que
permitam interrupces mais ficeis e menos traumatisantes
da gravidez.

Desde 1982 a nossa equipa realizou cerca de 100 diagnésti-
cos antenatais, através da fetoscopia e da analise ultraestru-
tural da pele fetal. Por ordem decrescente de frequéncia as
indicagbes foram as seguintes:

epidermolise bolhosa de Herlitz, epidermélise bolhosa de
Hallopeau Siemens, bebé colddio, albinismo tirosinase nega-
tivo, eritrodermia congénita ictiosiforme bolhosa, sindrome
de Tay, doenga de Chediak — Higashi, feto arlequim, dis-
plasia ectodérmica anhidrética, doen¢a de Griscelli.
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A fetoscopia foi realizada quando existia um caso index
na familia ou um dos pais sofria da doenga. Nalguns casos
foi realizada de forma iterativa, em gravidezes sucessivas,
dando aos casais a possibilidade de terem filhos saudaveis.

A percentagem de complicagGes (aborto) foi de 4%, o que
se aproxima do resultado de outros centros de diagnéstico
antenatal.

O intervalo de tempo necessirio para a realizagdo do
exame foi de 5 dias; a fetoscopia era efectuada a uma
segunda-feira e o resultado do exame ultraestrutural era for-
necido na sexta-feira seguinte.

Em 60% dos casos foi feita a exclusfio de uma genoderma-
tose grave, o que permitiu ao casal o prosseguimento da gra-
videz de forma tranquila.

FETOSCOPIA E BIOPSIA DE PELE FETAL

A fetoscopia e a bidpsia de pele fetal permitiram nos 0lti-
mos anos a realizagdo do diagnéstico antenatal em varias
doengas cutineas determinadas geneticamente. Nos Estados
Unidos a principal indicagdo da fetoscopia ¢ a colheita de
sangue fetal para o despiste de hemoglobinopatias ¢ da
hemofilia ¢7. Na Inglaterra onde esta patologia é menos fre-
quente, a principal indicagio é a colheita de pele fetal 9. A
técnica foi criada por C. Valenti3em 1972, melhorada poste-
riormente por Hobbins em 1975 e por Rodeck em 1976 45
Consiste na introdugdo de um fetoscépio (endoscépio rigido
de 1,7 mm de didmetro munido de uma fonte de luz fria) na
cavidade uterina através de uma cinula de 2,2 mm de didme-
tro afim de poder observar o feto, e sobretudo, de o biopsiar.
E realizada sob controle ecogréifico pré e peroperatério. A
observagiio ecografica localiza o feto e a placenta, permi-
tindo escolher o melhor local para a introdugdo do fetosco-
pio. A mullher estd consciente e o acto é feito sob anastesia
local e sedagfio. A assepsia é rigorosa.

A bidpsia cutinea com cerca de | mm 3 deve ser realizada
em multiplos locais, de acordo com a localiza¢8o preferen-
cial da doenga a pesquisar e verificada extemporaneamente
sob lupa binocular para confirmar ser da pele fetal e ndo das
membranas fetais. Atendendo a que o grau de diferenciagio
e maturagdo epidérmicas nio é idéntico e simultineo em
toda a superficie cutinea, s6 um médico experiente em
observar pele fetal normal e patolégica deve fazer tais
exames. Artefactos, tais como clivagens, sdo frequentes e
podem ser confundidos com situagdes patoldgicas, condu-
zindo a falsos resultados. A bidpsia de pele fetal pode ser
realizada entre a 16." e a 20." semana de gestagdo. Antes da
16" semana a sua realizacio é tecnicamente dificil; para além
da 20." semana, a observagio do feto ¢é dificil, porque o
liquido amnidtico é turvo pelo elevado contetido celular.

MATERIAL E METODOS

Apbés bidpsia os fragmentos cutdneos sdo rapidamente
colocados em glutaraldeido a 3% tamponado em cacodilato
0,1 M, durante 3 horas a 4 graus centigrados. Em seguida
sdo pés-fixados em tetréxido de ésmio a 1% em tampdo
cacodilato 0,1 M durante | hora a 4 graus centigrados. Apods
desidratagdo em concentracdes progressivas de élcool e
6xido de propileno sdo impregnados e finalmente incluidos
em resina epon. A polimerizagdo ¢é feita a 60 graus centigra-
dos durante 48 horas. Os cortes sdo efectuados num ultrami-
crotomo Reichert Om U3; os semifinos sdo corados pelo
azul de toluidina para microscopia éptica e os ultrafinos sdo
montados em grelhas de cobre, contrastados pelo acetato de
uranilo e citrato de chumbo (Ultrastainer LKB) ¢ examina-
dos num microscépio electronico Philips 301 a 60 KV.
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ESTRUTURA DA PELE FETAL ENTRE A 16° E A
20 SEMANA DE GESTACAO

Entre a 16." e a 20." semana de gestagiio 23 a maior parte
da superficie cutdnea é revestida pela periderme (Fig. 1),
camada celular externa constituida por células achatadas
com numerosas projec¢Ges citoplasmaticas para o liquido
amnidtico € com membrana citoplasmatica refor¢ada por
material semelhante 4 involucrina das células cérneas.

Abaixo da periderme existem 3 camadas de células inter-
medidrias ricas em glicogéneo e filamentos de queratina. As
c€lulas da granulosa e a camada cOrnea estdo ausentes nas
areas interfoliculares. A queratinizagfio sé estd presente em
torno dos Ostios foliculares. A ausgéncia de queratinizagio
interfolicular ndo impede o diagnéstico antenatal de doengas
da queratinizagdo como veremos. As células basais sdo mais
claras, contém menos glicogéneo e sdo contiguas as células
basais dos foliculos pilosos.

Nesta altura da gestago os foliculos pilosos estdo ja bem
desenvolvidos. Estes podem penetrar a epiderme de forma
quase horizontal dando a ilusdo de faixas queratinizadas, o
que pde problemas de interpretagio no diagndstico antena-
tal. A excepgdo do couro cabeludo, as glindulas sebaceas
sdo rudimentares. As da por¢do mais cefdlica do feto ja
segregam sebo para o interior dos infundibulos pilosos con-
tribuindo para a formagiio do vernix caseosa.

A excepgdo das palmas, plantas e axilas, as glindulas
sudoriparas raramente sio observadas o que impossibilita o
seu uso no diagnéstico antenatal. As glindulas sudoriparas
apoécrinas estdo presentes a 24." semana, em relagdo com os
foliculos pilosos do couro cabeludo.

As células imigrantes da epiderme, estdo ja presentes nesta
altura da gestagdo. A célula de Langerhans, com os grianulos
de Birbeck caracteristicos é observada por volta da 11.*
semana e a célula de Merckel com granulos electrodensos,
filamentos de queratina, desmossomas e hemidesmossomas
estd presente 4 16. semana. Os melandcitos aparecem por
volta da 14." semana; estdo pouco melanizados na epiderme
interfolicular mas a sua melanizagdo é completa a nivel do
bolbo piloso.

A jungdo dermoepidérmica esta quase completamente for-
mada. Entre a 19.* € 22.* semana a maior parte dos hemides-
mossomas estio bem desenvolvidos; alguns ainda em vias de
formagdo apresentam aspecto mais rudimentar. Cada hemi-
desmossoma ¢ formado pela placa de adesdo para a qual
convergem os tonofilamentos dos queratindcitos basais e
pela placa densa subhemidesmossomal situada na limina
lucida. Esta é atravessada pelos filamentos de ancoragem. A
lamina densa ¢ continua e apresenta espessamentos nos
locais correspondentes aos hemidesmossomas. Na vertente
dérmica da ldmina densa situam-se numerosas fibrilhas de
ancoragem com estria¢do transversal nio periédica caracte-
ristica. A derme ¢é contituida pela derme papilar e reticular
ainda mal delimitadas. Observam-se numerosos fibroblastos
entre as fibras de colagénio e uma substincia fundamental
laxa. As fibras elasticas sdo escassas e essencialmenteconsti-
tuidas pelo componente microfibrilhar.

INDICACOES E COMPLICACOES DA FETOSCOPIA
E DA BIOPSIA DE PELE FETAL

O diagnostico antenatal por fetoscopia e bidpsia de pele
fetal é teoricamente possivel: 1) se a expressdo fenotipica da
doenga se revela sob forma de anomalia ultraestrutural entre
a 16" e a 20." semana de gesta¢do; 2) se existe uma histéria
familiar de doenga cutinea hereditaria; 3) se o risco genético,
a gravidade da doencga e a auséncia de terapéutica eficaz jus-
tificam a realizagdo de tal acto. Os pricipais riscos do
método sdo: separagio e perfuragio da placenta, amnionite,
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Fig. 1 —Pele fetal normal (21." semana de gestagdo) 1 periderme,
2,3 ed células intermediarias. Notar a auséncia das camadas granu-
losa e cérnea (X 6000).

perdas de liquido amnidtico e aborto. Em centros experi-
mentados a percentagem de aborto € de 4 a 5% '%. As cicatri-
zesda bidpsia fetal sio minimas e com prejuizo estético quase
nulo.

As anomalias cutaneas detectadas pelo uso de técnicas de
diagnoéstico antenatal com recurso a microscopia electrénica
agrupam-se na actualidade em: |. anomalias da juncdo
dermo-epidérmica; 2. anomalias da queratinizac¢do; 3. ano-
malias da pigmentagdo; 4. anomalias do desenvolvimento
dos anexos pilosebaceos.

Anomalias da jungfio dermo-epidérmica: O maior niimero
de diagnésticos antenatais realizados pela nossa equipa, foi
para exclusio de anomalias da jun¢do dermo-epidérmica ',
expressdo morfolégica de grupo heterogéneo de doengas
graves, geneticamente determinadas — as epidermélises
bolhosas hereditarias (EBH). As caracteristicas clinicas,
genéticas, bioquimicas e ultraestruturais permitem a classifi-
cacdo das EBH em mais de 18 tipos '*1617, De entre estas a
epidermodlise bolhosa juncional letal (Herlitz) e a epidermo-
lise bolhosa distrofica recessiva grave (Hallopeau Siemens)

foram as que motivaram, pela sua gravidade, maior nimero
de diagnésticos antenatais. As formas intraepidérmicas e dis-
tréficas dominantes t&8m marcadores ultraestruturais que
podem ser utilizados no diagnéstico, mas a menor gravidade
destas situagSes e a falta de informagfo sobre a sua expres-
sd0 in utero levam-nos a ser prudentes na sua realizagdo. Os
casos deverdo ser ponderados pontualmente em fungido da
gravidade de expressdo, varidvel de familia para familia e do
local de predilecgio das lesdes.

Epidermélise bolhosa juncional letal (Herlitz): Forma
grave de epidermdlise bolhosa %, transmitida de modo
autossémico recessivo, conduz a morte nas primeiras sema-
nas ou meses de vida. A anomalia cutdnea é generalizada,
pelo que a biopsia pode ser realizada em qualquer local de
facil acesso. A anomalia ultraestrutural consiste numa dimi-
nui¢gdo do nimero de hemidesmossomas e na auséncia de
placa densa subhemidesmossomal (linha H) (Fig. 2 e 3). O
plano de clivagem localiza-se a nivel da ldmina lucida
(Fig. 3, 4 e 5). As formas juncionais ndo letais, cujo prog-
nostico funcional é temivel, podem ser diagnosticadas pelos
mesmos critérios. Neste ultimo caso, as anomalias dos hemi-
desmossomas sdo em geral menos intensas.

Fig. 2— Epidermolise bolhosa de Herlitz. Auséncia de hemidesmos-
somas ¢ esbogo de clivagem a nivel da lamina lucida. K queratiné-
cito basal; C clivagem; D derme; seta ldmina densa (X 9000).

Fig. 3— Epidermdlise bolhosa de Herlitz. Clivagem na limina
licida e auséncia de hemidesmossomas. K queratinécito; D derme; 1
clivagem; seta lamina densa; M mitocdndrias; N nucleo; T tonofila-
mentos (X 9000).
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Fig. 4— Epidermélise bolhosa de Herlitz; hemidesmossomas muito
rudimentares (setas); separa¢do dermoepidérmica a nivel da lamina
licida. K queratinécitos basais; C clivagem na limina licida; setas
membrana citoplasmatica dos queratindcitos basais com hemides-
mossomas muito rudimentares. N nicleos das células basais (X
12000).

Fig. 5— Epidermdlise bolhosa de Herlitz. Clivagem a nivel da
lamina licida; K queratindcitos; D derme; L 1amina densa; C cliva-
gem (X 3000).

Epidermélise bolhosa distréfica recessiva grave
(Halopeau-Siemens): Foi a segunda indica¢io do diagndstico
antenatal no nosso centro. E a tinica forma de epidermélise
bolhosa 4% em que a anomalia bioquimica é conhecida: pro-
ducdo de colagenase anormal, activada ao menor trauma-
tismo, que provoca colagenélise da derme superficial 2!. As
fibrilhas de ancoragem estdo ausentes ou, quando presentes,
s3o em numero reduzido e ultraestruturalmente andémalas. O
plano de clivagem situa-se abaixo da lamina densa (Fig. 6).

Epidermdlises bolhosas distr6ficas dominantes: A menor
gravidade destas formas nio justifica, em regra, o diagnos-
tico antenatal. No entanto a sua realiza¢io pode ser discu-
tida em formas familiares graves, tendo em conta a
localizagdo das lesGes. A anomalia ultraestrutural nio ¢é
generalizada o que pode dificultar a realizagio da bidpsia
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fetal. O plano de clivagem localiza-se abaixo da limina
densa, ndo existe colagendlise e o niimero de fibrilhas de
ancoragem pode estar reduzido.

Epidermélises bolhosas intraepidérmicas: Dentro deste
grupo a epidermolise bolhosa de Dowling-Meara 2 pode
apresentar um quadro clinico grave, sobretudo nos primeiros
meses de vida. O diagndstico pos natal baseia-se na presenga
de aglomerados de tonofilamentos (clumps) que precedem o
processo de citélise das células epidérmicas (Fig. 7). Se a
mesma anomalia for expressa in utero, aquando da realiza-
¢do da bidpsia fetal, o diagnéstico antenatal é possivel.

No nosso centro apenas um caso de exclusio de epidermé-
lise bolhosa de Dowling-Meara foi realizado prevendo-se
para breve a realizacgio de mais 2 diagndsticos.

ANOMALIAS DA QUERATINIZACAO

Eritrodermia congénita ictiosiforme bolhosa: Apesar de
ndo existir queratinizagdo interfolicular nesta altura da ges-
tacdo, o diagnostico desta genodermatose 2 é possivel pelas

Fig. 6— Epidermdlise bolhosa de Hallopeau Siemens. Clivagem
abaixo da lamina densa. Fibrilhas de ancoragem distréficas e rudi-
mentares. K queratinécito; H hemidesmossomas normais; L ldmina
densa; seta fibrilhas de ancoragem distréficas; C clivagem (X 12000).
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Fig. 7— Epidermélise bolhosa de Dowling Meara. Aglomerados de
tonofilamentos e citdlise das células. Setas aglomerados de tonofila-
mentos; C citdlise celular; N nuacleos dos queratinécitos (X 6000).
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alteragdes de citolise e formagiio de aglomerados (clumps) de
tonofilamentos nas células intermediarias (Fig. 8).

Na nossa consulta de aconselhamento genético, observa-
mos 2 casos de nevos verrucosos epidermoliticos e 1 caso de
queratodermia palmoplantar epidermolitica que transmiti-
ram aos descendentes uma eritrodermia congénita ictiosi-
forme bolhosa por um processo de mosaicismo. Estes casos
levam-nos a aconselhar o diagnéstico antenatal em filhos de
pais com estas anomalias.

Fig. 8— Eritrodermia congeénita ictiosiforme bolhosa. Setas aglome-
rados de tonofilamentos de forma granular (X 12000).

Feto Arlequim: Anomalia grave da queratinizagio 2 trans-
mitida de modo autossémico recessivo, caracteriza-se pela
existéncia de uma carapaga cornea sulcada de fissuras pro-
fundas, eclabium e ectropion importantes. A pele fetal apre-
senta hiperqueratinizagdo interfolicular precoce, gotas
lipidicas, espessamento das membranas citoplasmaticas e
queratinossomas anormais nas células corneas (Fig. 9 e 10).

Bebé colédio: Designagdo clinica %, refere-se ao envolvi-
mento do bebé por membrana amarelo-acastanhada seme-
lhante ao colédio, que se interrompe subitamente a nivel das
unhas. A evolugio de um bebé colédio ¢ extremamente
variavel podendo originar varios tipos de ictioses (eritroder-
mia congénita ictiosiforme nfo bolhosa, ictiose lamelar, sin-
drome de Sjogren-Larson, sindrome de Tay, eritrodermia
congénita ictiosiforme parcial, ictiose linear circunflexa, sin-
drome de Dorffman-Chanarin) ou o restitutio ad integrum.

Por esta variabilidade evolutiva, o diagnostico antenatal
de um bebé colddio é delicado e quadros clinicos menos gra-
ves podem originar falsos negativos. A realizagéo de bidpsias
fetais mais tardias (24." semana) podera ajudar a diminuir o
numero de falsos negativos (Fig. 11).

ANOMALIAS DA PIGMENTACAO

Albinismo oculo-cutiineo tirosinase negativo: O estudo das
anomalias da pigmentagfio faz-se pela observagio dos mela-
nécitos do bolbo piloso. As bidpsias sdo realizadas a nivel

Fig. 9— Feto Arlequim 19.* semana de gestacio. Hiperqueratiniza- <P - =
cdo incompleta e precoce das regides interfoliculares. I células inter- Fig. 10— Feto Arlequim (19.' semana). Presenca de abundantes

medidrias com queratinizagdo precoce e incompleta. Seta estruturas grinulos de queratohialina (seta) e queratinizagio precoce (K) (X
vesiculares anormais (X 9000). 5000).
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do couro cabeludo e sdo necessdrios cortes ultrafinos seria-
dos para detectar os melandcitos.

Dentro do extenso grupo dos albinismos oculocutineos é
possivel o diagndstico antenatal do albinismo oculocutineo
tirosinase-negativo . A auséncia de tirosinase impede a
melanizacdo dos melanossomas, pelo que s6 sdo observados
os dos estddios I e II, estando ausentes os estadios III e IV.

Doenga de Chediak-Higashi: £ uma doenga grave 7 carac-
terizada por hipopigmentagio generalizada, cabelos de
reflexo metdlico, infecgSes respiratérias e cutineas de repeti-
¢do, didtese hemorrégica, neuropatia periférica, pancitopenia
¢ uma fase linfoproliferativa com invasio do bago, ganglios e
figado. HA uma anomalia generalizada dos lisossomas com
tendéncia & formagdio de granulos gigantes. Estes granulos
podem ser detectados nos leucécitos e nos melanécitos
(Fig. 12), possibilitando o diagnédstico antenatal através da
bidpsia do couro cabeludo ou de um esfregago de sangue
fetal.

Doenga de Griscelli: Doenca imunolégica grave 7, cursa
com trombocitopenia, neutropenia, infecgSes piogénicas
recorrentes, hepatoesplenomegalia e hipopigmentaciio cuta-
nea. Existe anomalia da libertagio dos malanossomas com
bloqueio da sua passagem para os queratindcitos. Ao contri-
rio da doenca de Chediak-Higashi ndo ha grinulos gigantes.

Fig. 11— Bebé Colédio (19. semana). Queratinizagio interfolicular
(K) precoce. Seta granulos de Queratohialina (X 11000).
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Fig. 12— Chediak Higashi. Melanossomas gigantes (seta); M den-
drito melanécito; K queratinécitos com complexos de melanosso-
mas; N niicleo de queratindcitos (X 7000).

DISPLASIA ECTODERMICA ANHIDROTICA DE
CHRIST-SIMENS-TOURAINE

Embora a alteragdo mais importante seja a diminui¢io ou
auséncia de glandulas sudoriparas écrinas, estas ndo podem
ser utilizadas no diagnéstico antenatal porque nesta altura
da gestagdo, sé existem de forma desenvolvida a nivel pal-
moplantar e axilar, locais de dificil acesso a bidpsia fetal. O
diagnostico antenatal 2 ¢ feito apés determinagiio do sexo
(nos individuos do sexo masculino) e tem por base a dimi-
nuicdo dos anexos pilo-sebaceos a nivel do tronco. Ha que
ter em conta a distribuicdo dos foliculos a nivel da pele fetal
normal ¢ a variabilidade familiar da doenga, porque os qua-
dros clinicos ndo sdo uniformes.

COMENTARIO

A introdugdo do diagnéstico antenatal em dermatologia
modificou profundamente, a vida das familias em risco de
doengas cutineas hereditarias.

Com efeito, algumas destas doengas pdem em jogo o prog-
néstico vital da crianga ou levantam sérios problemas fami-
liares e sociais pelo rebate fisico e psiquico que provocam.

Estd demonstrado que na auséncia de diagnéstico antena-
tal os casais em risco evitam a gravidez ou praticam abortos
sistematicos sem saberem se a crianga é ou nio atingida pela
doenga. Em 70% dos casos o diagnéstico antenatal faz a
exclusio de uma genodermatose grave, permitindo ao casal
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o prosseguimento da gravidez sem sobressaltos e de forma
tranquila.

A existéncia de um caso index na familia, implica o seu
estudo completo, incluindo o exame em microscopia electré-
nica das lesSes tendo em vista a realizagdo do diagndstico
antenatal em gravidezes futuras.

O desenvolvimento da biologia molecular ¢ o conheci-
mento da carta dos genes humanos permitira, talvez, num
futuro préximo, diagndsticos antenatais mais precoces, atra-
vés da biopsia das vilosidades coridnicas ¢ das técnicas de
recombinacdo do ADN.

No momento presente, e em relagdo as doengas referidas
anteriormente, o estudo morfoldgico em microscopia electro-
nica ¢ a possibilidade mais fidedigna de diagnéstico
antenatal.

A semelhan¢a do que acontece noutros paises, pretende-
mos criar entre nés uma equipa de diagndstico antenatal em
dermatologia. Esta serd multidisciplinar e contard com a
colabora¢do de dermatologistas, pediatras, geneticistas, obs-
tetras, associagdes de pais de criangas doentes e uma unidade
laboratorial de microscopia electrénica. A realiza¢do do
diagnostico antenatal sera sempre antecedida por uma con-
sulta de aconselhamento genético, onde serfio explicados ao
casal os riscos, possibilidades e limitagées do método.

Esperamos que a constitui¢io de tal equipa e o seu funcio-
namento efectivo venha a ser uma realidade entre nés nos
tempos mais préximos.
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