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      _Resumo

A participação em programas de avaliação externa da qualidade (AEQ), com o 

apoio de uma (ou mais) entidade(s) externa(s), é um dos requisitos que os labo-

ratórios de genética médica devem ter sobre a gestão e controlo da qualidade 

das práticas laboratoriais. O principal objetivo dessa participação é minimizar 

as taxas de erro e proporcionar, tanto a doentes como a clínicos requisitantes, 

a garantia de que o diagnóstico laboratorial é efetuado de forma competente e 

produz resultados fiáveis e precisos. 

A Unidade de Citogenética do Departamento de Genética Humana do INSA 

participa em AEQ internacionais de Citogenética Clínica desde 1994, nomea-

damente na área do diagnóstico pré-natal de anomalias cromossómicas. esta 

participação regular envolveu desde o desempenho do laboratório, de acordo 

com padrões internacionalmente definidos, até à comparação do mesmo entre 

grupos de laboratórios internacionais. As avaliações incluíram uma componen-

te quantitativa (score numérico) e uma qualitativa (classificação global). 

O bom desempenho foi consistente, ao longo do período em estudo, com 

classificações entre Bom, Muito Bom e Excelente. As capacidades analíticas 

e de interpretação dos profissionais foram essenciais para as boas classifica-

ções e resultaram de um conhecimento profundo da etiologia das anomalias 

cromossómicas e cromossomopatias, bem como dos respetivos fatores de 

risco. Adicionalmente, o reconhecimento da qualidade científica dos profis-

sionais permitiu-nos contribuir para o desenho e definição das boas práticas 

internacionais atualmente em vigor nesta área científica.

A principal vantagem da participação regular nestes programas de AEQ inclui 

uma constante atualização e validação, bem como uma melhoria contínua nas 

abordagens analíticas, na forma de reportar os resultados dos testes e, conse-

quentemente, na qualidade global dos serviços prestados às utentes. 

      
      _Abstract

Ex terna l qual i t y assessment (EQA), suppor ted by one (or more) indepen-

dent provider(s), is a requi rement for c l in ica l laborator ies in te rms of 

qual i t y management and contro l. The main goal of par t ic ipat ing in an 

EQA is to min imize error rates and assure users and refer r ing physic ians 

that the laboratory is competent to provide resul ts and that these are 

accurate and re l iable. 

The Cytogenetics Unit of the Depar tment of Human Genetics of INSA 

has been par ticipating in international cl inical cy togenetics EQAs since 

1994, namely in prenatal diagnosis of chromosomal abnormal it ies. This 

par ticipation included the laboratory’s per formance against international ly 

set standards, as wel l as international inter laboratory comparisons. The 

assessments re l ied both on quantitative (numerical score) and on qual i tati-

ve components (global score).

Overa l l, our laboratory achieved consistent ly h igh per formances, ranging 

f rom Good, Very Good to Exce l lent c lassi f icat ions. The team’s analy t ica l 

and interpretat ion sk i l ls were essent ia l to achieve those per formances, 

and stem from a deep knowledge of both et io logy and r isk factors of 

chromosomal anomal ies and diseases.

Aditionally, the recognition of the high expertise of several team members 

al lowed us to co-coordinate, contribute, and bring for th the current interna-

tional best practice and guidelines in cl inical cytogenetics/cytogenomics.

The main advantage of our regular par t ic ipat ion in these EQAs inc ludes 

the constant update and va l idat ion, as we l l as cont inuous improvement 

in the laboratory’s analy t ica l approaches, in the repor t ing and, therefore 

in the overa l l qua l i t y of the heal th ser v ices provided.

_Introdução

A procura e disponibilização de testes genéticos na área da 

saúde tem aumentado nos últimos anos e é expectável que 

essa tendência se mantenha num futuro próximo. Dado que 

os testes genéticos são, geralmente, efetuados uma única vez 

na vida dos indivíduos, e podem também ter consequências 

na vida de vários familiares, é essencial garantir a qualidade 

no decurso das várias fases desses testes – fase pré-analítica, 

fase analítica e fase pós-analítica. Adicionalmente, é crucial 

que os testes efetuados, bem como os respetivos relatórios, 

sejam adequados aos casos específicos (1).

A Organização Mundial da Saúde define programa de Avalia-

ção Externa da Qualidade (AEQ) como um sistema retrospetivo 

de verificação de resultados laboratoriais através de uma 

entidade externa. Segundo esta definição, o principal objetivo 

de um AEQ é estabelecer uma compatibilidade interlaboratorial 

(2). Tal significa que um AEQ pode abranger uma ou mais fases 
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de um ciclo de testes, incluindo a interpretação de resultados 

(3). A entidade externa poderá existir dentro de um sistema na-

cional ou internacional.

Na ausência de AEQs nacionais na área da citogenética clí-

nica, nomeadamente do diagnóstico pré-natal de anomalias 

cromossómicas, a Unidade de Citogenética do Departamen-

to de Genética Humana do INSA (UCI-DGH) desenvolveu uma 

estratégia consistente de participação anual em AEQs inter-

nacionais. Uma das principais vantagens desta estratégia é o 

reconhecimento internacional do cumprimento de padrões de 

qualidade nesta área. Este reconhecimento foi reforçado com 

o convite para colaboradores da UCI integrarem comissões 

de avaliação de diferentes AEQs, na qualidade de peritos, e 

para a co-coordenação da equipa responsável pela elabora-

ção das guidelines internacionais em vigor na área da citoge-

nómica constitucional (4).

Inicialmente, a UCI-DGH integrou-se no grupo de participan-

tes do United Kingdom National Quality Assessment Scheme 

(UK-NEQAS; 1994-2014), um programa da responsabilidade 

do Reino Unido. Esta participação decorreu de 1994 a 2014. 

Posteriormente, esse programa estendeu-se oficialmente a 

vários países europeus com o consórcio Cytogenetics Quality 

Assessment Scheme (CEQAS; 2014-2017). A partir de 2018, o 

consórcio sofreu novo alargamento, sendo que nos EQAs do 

designado Genomics Quality Assessment Consortium (5) par-

ticipam, atualmente, laboratórios dos vários continentes.

Os resultados aqui incluídos descrevem apenas uma parte 

da par ticipação da UCI em programas de AEQ, a qual abran-

ge, ainda, as áreas de diagnóstico pós-natal e de citogenéti-

ca molecular.  

_Objetivo

Avaliar o contexto, as vantagens e desvantagens da participa-

ção em programas internacionais de avaliação externa da qua-

lidade em diagnóstico pré-natal citogenético, ao longo de 30 

anos (1994 a 2024).

_Materiais e métodos 

Foram consideradas as participações da UCI-DGH nos diver-

sos AEQs de diagnóstico pré-natal citogenético, de 1994 a 

2024.

Em termos de classif icações obtidas, o presente estudo cin-

ge-se ao período de 2003 a 2014 dado que, de 1994 a 2002, a 

participação no AEQ era conjunta, englobando todas as áreas 

da UCI à data e com avaliação global de dados estatísticos. 

Acresce, ainda, que o resultado dessa avaliação não era tra-

duzido numa classif icação final, pelo que não seria possível a 

comparação da evolução com os anos subsequentes.

A partir de 2003 até 2014, o AEQ passou a envolver a troca in-

terlaboratorial de 3 casos. O estudo era efetuado em prepara-

ções cromossómicas, obtidas após cultura celular e colheita, 

anonimizadas e acompanhadas das respetivas documenta-

ções, igualmente anonimizadas. Posteriormente, cada labora-

tório emitia um relatório final para cada caso, à semelhança 

dos que emitiria na sua atividade analítica diária. A avaliação 

final englobava, assim, a qualidade do trabalho técnico (fase 

pré-analítica), dos resultados (fase analítica) e da interpreta-

ção dos mesmos (fase pós-analítica).

A partir de 2014, os AEQs evoluíram para um controlo da qua-

lidade totalmente on-line. O estudo passou a ser realizado em 

2 casos-cenário por AEQ, com base em imagens (de casos 

reais), e respetiva documentação, disponibilizadas on-line. A 

avaliação passou, assim, a incidir sobre fase analítica e pós- 

analítica do teste.

As imagens estudadas correspondiam a cromossomas em me-

tafase, obtidos a partir de amostras de biópsias de vilosidades 

do córion (BVC) ou de líquido amniótico (LA). Dadas as particu-

laridades que o estudo de cada tipo de amostra envolve, exis-

tiam AEQs individualizados com 2 casos, para cada um deles.

Já sob a égide do GenQA, e desde 2018, os AEQs para BVC 

e LA passaram a estar englobados num só, consistindo em 3 

casos por EQA (dois de LA e um de BVC). As participações, 

anuais, são totalmente online, desde o registo até ao envio (u-

pload ) do relatório f inal.  
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As avaliações incidem sobre a capacidade de identificação da 

anomalia (se presente), a correção no uso da nomenclatura in-

ternacional (6) e a interpretação do resultado no contexto es-

pecífico do caso em estudo, tendo como base as guidelines 

internacionais em vigor (4).

Ao longo dos anos, a designação das classif icações sofreu 

alterações, deixando de haver distinção qualitativa corres-

pondente às pontuações médias e elevadas. Inicialmente, o 

desempenho do laboratório era classif icado numa escala de 

“excelente, muito bom, aceitável, fraco”. Posteriormente, a 

escala passou a ser apenas “satisfatória, não-satisfatória”.

_Resultados e discussão 

Desde 1994 até à data, a UCI-DGH par ticipou em 28 AEQs. 

De notar que não houve interrupções ao longo dos anos, in-

clusive em 2020, apesar das restr ições e constrangimentos 

provocados pela pandemia da COVID-19.

De 2003 a 2014, houve uma troca inter laboratorial de 33 

casos de LA (f igura 1). Destes, 14 correspondiam a fetos 

com anomalias cromossómicas numéricas (aneuploidias), 

18 a rearranjos estruturais, e um sem alterações. De notar 

que dois dos casos enviados pela UCI, foram uti l izados 

no programa de AEQ para efeitos educativos, já que, or igi-

nalmente, o laboratório de destino não detetou os rearran-

jos cromossómicos presentes. Por outro lado, no período 

compreendido entre 2014 e 2024, foram analisados exclusi-

vamente onl ine 25 casos. Destes 6 correspondiam a aneu-

ploidias, 17 a rearranjos estruturais desequil ibrados, e 2 a 

casos sem alterações cromossómicas.

No global do período aval iado, não houve falhas anal ít icas, 

isto é, a unidade identif icou não só as anomalias cromossó-

micas, quando as mesmas estavam presentes na amostra 

estudada, como a ausência de alterações em fetos cromos-

somicamente normais. 

A qual idade do desempenho da UCI-DGH tem sido consis-

tente, ao longo dos anos e nos diversos tipos de cenár ios 

aval iados.
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Figura 1:       Cronologia da participação em Avaliação Externa da Qualidade em Diagnóstico Pré-Natal de Anomalias 

Cromossómicas na Unidade de Citogenética do INSA (1994-2024).

AEQ: Avaliação Externa da Qualidade; DPN: Diagnóstico Pré-Natal; UKNEQAS: United Kingdom National External Quality Assessment Scheme; 

CEQAS: Cytogenetics External Quality Assessment Scheme; GenQA: Genomics Quality Assessment.
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Em todas as participações nos AEQ de DPN citogenético, de 

2003 a 2024, a UCI obteve sempre uma classificação de Exce-

lente/ Muito Bom/ Satisfatório, e nota máxima (sem reparos ou 

penalizações) em 12 delas (gráfico 1). Nos anos em que houve 

penalizações, nenhuma envolveu qualquer falha grave, seja na 

qualidade das preparações, deteção de anomalias cromossó-

micas ou interpretação de resultados. De notar que a maioria 

dos comentários se referiu a pontos relacionados com o acon-

selhamento genético, específico para o cenário em causa e 

que, nos casos reais, em Portugal, seriam discutidos no âmbito 

de consultas da especialidade de Genética Médica.

Este ponto tem sido alvo de evolução ao longo dos anos 

na nossa Unidade. Inicialmente, os relatórios de casos com 

anomalia cromossómica apenas reportavam a presença da 

mesma remetendo a informação sobre o significado da mesma 

para as consultas de aconselhamento genético. No entanto, a 

escassez de especialistas implicava que esse aconselhamen-

to fosse tardio. Adicionalmente, a ausência dessa informação 

nos relatórios emitido constituía motivo de reparos consecuti-

vos nas avaliações do laboratório, já que não correspondia aos 

padrões internacionais.

Assim, a partir de 2010, todos os relatórios de Citogenética 

Clínica passaram a incluir uma interpretação e informação das 

potenciais consequências presentes e futuras da presença de 

anomalia cromossómica no feto. Esta alteração de estratégia 

proporciona uma fase inicial de informação, importante para a 

tomada de decisões clínicas atempadas e especialmente em 

contextos em que a Consulta de Aconselhamento Genético 

não está prontamente disponível, por escassez de recursos. 

A inclusão dessa informação nos relatórios de citogenética 

constitucional constitui, também, uma das recomendações 

das guidelines europeias para citogenómica constitucional, 

em vigor (4,7).
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Gráfico 1:       Classificações anuais da participação em programas de Avaliação Externa da Qualidade em Diagnóstico Pré-Natal de 

Anomalias Cromossómicas na Unidade de Citogenética do INSA, de 2003 a 2024. 

AEQ: Avaliação Externa da Qualidade; DPN: Diagnóstico Pré-Natal; UKNEQAS: United Kingdom National External Quality Assessment Scheme; 

CEQAS: Cytogenetics External Quality Assessment Scheme; GenQA: Genomics Quality Assessment; *alteração para avaliação exclusivamente online; 

**alteração da escala de classificação (máx.: Satisfatório, que inclui Bom e Muito Bom).
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_Conclusão

O objetivo principal de manutenção e de melhoria da qualida-

de, especialmente na fase pós-analítica, traduz-se numa cons-

tante atualização dos relatórios emitidos. A clareza e utilização 

da informação específica para cada cenário/caso em estudo 

tem sido uma preocupação constante na emissão de relatórios 

dos testes realizados.

Adicionalmente, a evolução das metodologias e abordagens 

utilizadas, tais como o diagnóstico rápido de aneuploidias e o 

teste genético de microarray, leva a que os relatórios emitidos 

reflitam uma perspetiva integrada dos resultados de vários 

testes prévios e/ou posteriores, e não apenas dos resultados 

de parâmetros isolados. Esta evolução traduz-se cada mais 

por ganhos em saúde, nomeadamente em termos de acompa-

nhamento e apoio à decisão terapêutica materno-fetal.
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