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Desde que, em 1997, Dennis Lo descobriu a presenca de cell-free DNA de origem fetal
(cffDNA) na circulagdo materna muito se tem investido no desenvolvimento de testes de
rastreio pré-natal ndo invasivo, sobretudo, para a Sindrome de Down (SD).

Atualmente, encontram-se disponiveis no mercado variadissimos testes que facultam este tipo
de rastreio em cffDNA, com melhores performances de sensibilidade e especificidade, quando
comparado ao rastreio pré-natal convencional. No entanto, e de acordo com a sua realidade,
cada pais tem optado por diferentes estratégias.

A Unidade de Citogenética do Departamento de Genética Humana, do Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge (INSA, IP), como Laboratdrio de Estado e do Servico Nacional de
Saude, iniciou em 2016, com o apoio da Unidade de Tecnologia e Inovacdo do mesmo
departamento, a implementacdo de um teste de cffDNA (NIPT) com o objectivo de
disponibilizar esta opcdo aos Centros de Diagndstico Pré-Natal (CDPN) nacionais.

De forma a validar a metodologia e capacitar tecnicamente os elementos participantes, para a
realizacdo dos procedimentos laboratoriais necessarios, testaram-se inicialmente, cerca de 60
amostras de sangue materno. Estas amostras foram colhidas em paralelo com a realiza¢do do
procedimento invasivo (Liquido Amnidtico ou Bidpsia de Vilosidade Coridnica), de forma a ser
possivel comparar ambos os resultados e inferir conclusdes nesta amostragem inicial.
Posteriormente, foi estabelecido um protocolo, com o CDPN da Maternidade Dr. Alfredo da
Costa, para a realizacdo de um estudo piloto, ao abrigo do qual foram analisados, até ao
momento, cerca de 350 NIPT.

Neste trabalho propomo-nos apresentar as dificuldades sentidas na implementagao desta
metodologia, a sua aceitagao, bem como os resultados obtidos.

Pretendemos ainda langar as bases para uma discussdo sobre o seu enquadramento no SNS
em Portugal e critérios para a sua implementacgao.



