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INTRODUGZAD

Em Agosto de 1987 morreu subitamente o Doutor Jacinto de Magalhaes,
Presidente da Comissao Nacional do Diagnostico Precoce e grande im-
pulsionador do rastreio das doengas genéticas em Portugal,

Se hoje o Programa Nacional de Diagndstico Precoce se encontra fir-
memente implantado no nosso Pais, e & considerado pelos pais portu-
gueses como um direito e uma esperanga de melhor qualidade de vida
para os seus filhos, isso deve-se a vis3o e tenmacidade com que o Dr.
Jacinto de Magalhaes lutou pela sua institucionalizagao.

Perdemos um chefe e um amigo, mas herdamos uma obra que temos de con
tinuar e desenvolver.no futiiro.

Essa & a melhor homenagem que lhe podemos prestar.
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1 - DESENVOLVIMENTO DO PROGRAMA

De acordo com a decisao da Comissao Nacional, reunida no Porto em 23 de
Fevereiro de 1987, promoveram-se algumas reunioes em Hospitais e Admi-
nistragoes Regionais de Salde n3o sd para comunicar os resultados ateé
entao alcangados com o Programa de Rastreio, como tambem para discutir
problemas de organizagao local e nacional e a possibilidade e interesse
da introdugao de novos rastreios.

Como se compreende, a frequéncia destas reunides tem baixado substancial
mente, uma vez que o seu grande objectivo tem sido o da implantagao do
rastréio a nivel nacional, e esse objectivo estd hoje praticamente rea-

lizado.

Reunides efectuadas:

21 de Janeiro . Hospital de Lamego
30 de Marco Liceu de Lamego
16 de Junho A.R.S. da Guarda

Orientador - Dr. Vaz Osdrio
23 de Fevereiro Hospital de Evora
Orientadora - Dr2 M2 de Jesus Feijo

Nesta reunido foi discutida a possibilidade de haver uma baixa na taxa
de cobertura do Distrito, uma vez gue vai diminuir o tempo medio de in-
ternamento da gravida apos o parto, o que impossibilitara as colheitas

de sangue até aqui feitas na maternidade.

Continuou a divulgagdo dos programas de rastreio em Portugal e no es-
trangeira, quer ac nivel de instituigles cientificas quer para o publi-
co em geral.

Nesse sentido foram apresentadas comunicagoes em congressos, foram da-
das entrevistas aos orgaos de comunicagao social e foram feitos progra-

mas na televisdo, destacando-se:



- Em 31 de Janeiro e 10 de Fevereiro, entrevistas do Dr. Vaz Osorio a
Radio Renascenca.

- Em 3 de Fevereiro mesa redonda na RTP em que colaborou o Dr. Vaz

~ Osorio.

- Em 12 de Fevereiro, entrevista do Dr. Vaz Osorio ao jornal "O Pri-

meiro de Janeiro".

Em 20 de Margo e na "II ReuniZo de Endocrinologia Pediatrica" em Coim

bra foram apresentadas as sequintes comunicacgoes:

- Rastreio Neo-natal do Hipotiroidismo Congénito em Portugal.
Dr. Vaz Osorio

- Experiéncia do Instituto de Genética Médica no seguimento das crian
¢as rastreadas com hipotiroidismo congénito.
Dr. Pires Soares

- Experiéncia do Servigo de Pediatria do Hospital Sta., Maria no con-
trole das criangas com hipotiroidismo congénito, diagnosticadas por
rastreio ao nascimento.
Unidade de Pediatria Geral e Unidade de Desenvolvimento.
Dra. M2 Regina Salomao
Or. J. Vasco Almeida

Os Drs. Rosa Gouveia, Vasco Almeida, M2 Jose Lobo Fernandes, Nuno La-
cerda e Joao Gomes Pedro, da Unidade de Desenvolvimento do Hospital

Sta. Maria apresentaram as seguintes comunicacoes:

- "Hipotiroidismo e Desenvolvimento - Actualizagao"
Curso de Desenvolvimento Somatico, Junho, Lisboa

- "Congenital Hypothyroidism detected by neonatal screening: Develop-
mental follow-up".

"British Developmental Psychology Annual Conference", Setembro,
York, Inglaterra.

- Em Setembro, durante a realizagdo do "V Encontro Juvenil de Ci8ncia"
a Comiss@o Nacional de Diagndstico Precoce, colaborou com a respecti
va organizagao recebendo no Instituto de Genética Médica os partici
pantes a quem foi feita uma palestra pelo Dr. Vaz Osdrio, sob o te-
ma "Rastreio de doengas genéticas. Situagﬁo-actual e perspectivas

futuras".
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No "Festival Juvenil de Ciéncia" realizado na Faculdade de Cidncias do
Porto para encerramento do referido encontro, foi apresentado o poster
"Depistage neonatal de la phenylcetonurie et de 1'hypotiroidie au Por-

tugal".

- Em 22 de Setembro e em 20 de Dutubro foram feitas palestras pelo Dr.
Vaz Osorio na Faculdade de Cidncias da Educagdo do Porto, para alu-

nos e professores, sob o tema "O Diagnostico Precoce em Portugal™.

- Em 17 de Outubro e no "I Encontro Luso-Galaico de Endocrinologia" no

Porto, foram apresentadas as sequintes comunicagoes:

- Rastreio do hipeotiroidismo congénitn em Portugal

Dr. Vaz Osorio

- Hipotiroidismo congenito em Portugal. Diagndstico e tratamento.

Dr. Pires Soares

- Em 24 de Novembro foi feita uma palestra aos internos do Hospital Ma
galhaes Lemos, no Porto, pelo Dr. Vaz Osorio sobre o tema "Prevengao

de algumas formas de deficincia mental no recem-nascido".

- Em 25 de Novembro e integrada nas Reunioes Cientificas do I.G.M.J.M.,
foi feita uma palestra pelo Dr. Vaz Osorio subordinada ao tema "Pro-

blemas da picada no calcanhar",

- 0 Dr. Vaz Osorio colaborou ainda como monitor nmo trabalho intitulado
"Diagnostico Precoce em Portugal: Passado, Presente e Futuro" reali-
zado por um grupo de alunos do 32 ano da licenciatura em Medicina do
Instituto de Ciéncias Biomedicas Abel Salazar, no 8mbito do ensino

da disciplina de Salde Comunitaria.
Trabalhaos publicados:
- "Rastreio e Tratamento da Fenilcetonlria em Portugal®

R. Vaz Osorio e J. Ramos Alves
Rev. Portug. Pediatria, 1987 : 18, 33 - 44



- "Rastreio e Tratamento do Hipotiroidismo Congenito em Portugal.
R. Vaz Osorio e J. Pires Soares
Arquivos de Medicina, 1987 @ 3,243-248, 1587

Trabalhos enviados para publicagao:

- "Desenvolvimento fisico e mental de criangas fenilcetonuricas trata-
das precocemente"
Aguinaldo Cabral, Regina Portela, Teresa Tasso, Filomena Fusebio,
Aidil Guilherme, Lurdes Lagoa, Isabel T. Almeida, Carlos Silveira e
M2 de Lurdes Levy.

Acta Medica.

Novos Rastreigs

- Hiperplasia congénita das supra-renais

Conforme estava programado, procedemos a um estudo piloto de 100-000
casos para rastreio da hiperplasia congénita das suprarrenais.
Procuramos com este estudo determinar a frequéncia aproximada desta
doenga em Portugal e medir a eficacia do rastreio em termos de precoci
dade do diagnostico e tratamento, para dal podermos inferir se a rela-
30 custos/beneficios justificaria a institucionalizagdo definitiva
deste rastreio.

Foram detectados 7 casos, 3 do sexo feminino e 4 do sexo masculino, en
contrando-se todas estas criangas em tratamento.

Um estudo pormenorizado sobre este tema sera publicado oportunamente,
mas poderemos desde ja adiantar gque, em principio, nos parece nao ser

de aconselhar a continuagao teste projectao,

- Fibrose quistica do péncreas

Embora se trate de uma afecgao que, por falta de tratamento especlifi-
co, nao estara em principio incluida no grupo das doengas rastreaveis
- ] Y . P ] . . T

no recem-nascido, talvez a sua frequéncia, a diminuigao previsivel
dos dias de internamento e o aumento da esperanca media de vida que te
sultam dum diagnostico precoce justifiguem, pelo menos, um estudo pilo-

T »
to a nivel nacional,



Procedemos este ano a um primeiro ensaio duma técnica de rastreio, u-
sando como marcador a tripsina imuno-reactiva, doseada por radio-imu-
no-ensaio.

Trata-se dum metodo adaptado da macrotecnica (soro) a tecnica micro

(papel de filtro) e, a nosso ver, ainda nao completamente consequido.
Demasiado trabalhoso para ser aplicado a grandes nUmeros, com falta

de reprodutibilidade nos resultados e com um prego por analise (cerca
de 300 escudos) gque O tornam neste momento impraticavel no nosso Pals.
A experifncia do Prof. Farriaux em Lille foi semelhante, aguardando-
-se para 1988 o aparecimento duma nova metodologia de trabalho, ja

prometida pelo laboratorio produtor dos reagentes.

- Deficiéncia auditiva do recém nascido.

Esta concluido o estudo para a criagao dum Centro de Audiofonologia
para rastreio e reabilitagao das criangas deficientes auditivas de to
da a regiao Norte do Pais.

Este estudo foi ja entregue ao Ministério da Salde, aguardando-se Uni

-~ - -
camente a dotagao das respectivas verbas para avangar com o projecto,
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A morte do Doutor Jacinto de Magalhaes, presidente da Comissao, obri-
gou, como e evidente a alterar a sua composiggo. Assim, a Comissao,
reunida a 3 de Dezembro decidiu enviar a Ministra da Salde um oficio

propondo:

a - Um sentido voto de pesar pelo falecimento do seu Presidente Doutor
Jacinto de Magalhaes.

b - Que a Comissaoc passe a ter a seguinte constituigao:

Dr. Rui Vaz Osorio -  Presidente
Dr2 M2 de Jesus Feijo -  Vogal
Dr2 Laura Vilarinho - Vogal

Por oficio de 21 de Dezembro, a Sr2 Ministra da Salde deu o seu acor-

do a esta proposta.

A Direcgao do Laboratorio Nacional de Rastreio foi entregue a Dr2 Lay

ra Vilarinho, gue assumiu essas fungoes a partir do més de Outubro.

No dia 11 de Dezembro, a Comissao promoveu no Hospital Sta. Maria, em
Lisboa, a reunidc anual de tods a equipe que colabora no Programa Na-
cional de Diagnastico Precoce, quer a nivel de rastreio quer de trata
mento,

Esteve presente pela primeira vez o Dr. Simoes de Moura, em represen-
tagcdo do Centro de Tratamento de Coimbra.

0 abjectivo fundamental desta reuniZo e dar a conhecer a todos o tra-
balho de cada equipe, aprender com a experiéncia dos outros e estabe-
lecer e actualizar os protocolos de tratamento de acordo com a evolu-
¢ao dos programas de rastreio nos outros palses da Europa.

Esses objectivos foram plenamente conseguidos, tendo ainda sido apro-

vadas as seguintes propastas:

1 - Estabelecer um protocolo para o tratamento de fenilcetonuria se-
melhante ao que ja existe para o tratamento do hipotiroidismo con

génito.
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2 - Continuar a desenvolver todos os esforgos no sentido de conseguir

a importagso de alimentos pobres em fenilalanina.

3 - Dar conhecimento aos médicos pediatras da possibilidade ja existen
te de proceder ao rastreio da galactosemia nos recem-nascidos com

ictericia prolongada, sugerindo a Prof. M2 de Lurdes Levy que se

enviasse uma nota a esse respeito para a Rev, Portug. de Pediatria.

4 - Enviar um inquerito a todos os medicos pediatras e a todos os Cen-
tros de Salde do Pals, para tentar determinar o nimero de falsos
negativos e falsos positivos que surgiram desde a implantagao do

Programa de Rastreio no nosso Pals.
A carta e o inquerito enviados (Fig. 1 e 2) juntam-se em anexo.

Discutiu-se o interesse de montar em Portugal a metodologia laboratori
al para diagnostico do deficit em biopteridinas. Dada a raridade da si
tuagao pensa-se que sera mais econdmico manter o protocolo ja existen-
te com o Hdpital Necker, em Paris, e enviar para 13 os produtos para
analise.

Se porém se vierem a montar essas técnicas em Portugal, isso devera
ser feito sob a égide da Comissdo Nacional, sendo totalmente desaconse

lhavel qualquer hipotese de duplicagio de estruturas ou servigos.

11
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J - ASSISTENCIA ADS DOENTES

A equipa de trabalho do centro de tratamento do Norte sofreu modifica-
goes importantes no decurso do ano de 1987.

A consulta dos doentes fenilcetonGricos esta agora entregue ao Dr. An-
tonio Vilarinhbo, Assistente Hospitalar de Pediatria e a Dra. Luiza
Kent-Smith Amaral, professora de Nutricionismo no Curso de Cifncias da
Nutricao.

Tem sido preocupagao desta equipa aumentar a frequéncia dos contactos
com os pais dos doentes, quer através de mais consultas quer através
de contactos telefonicos regulares.

Melhorou muito também a colaboragdo com o Hospital de Criangas Maria
Pia, quer a nivel de consultas de apoio nas diversas especialidades pe
diatricas, quer a nivel de internamento, com evidentes vantagens para

as criangas.

A consulta de Endocrinologia esta entregue ao Dr. Pires Soares, Assis-
tente Hospitalar de Endocrinologia, agora a trabalhar em tempo comple-
to.

0 gabinete de Psicologia fol entregue 3 Dra. Carla Carmona, Psicologa

e a trabalhar tambem em tempo completo.

£ uma equipa homogénea e que nos da toda a garantia de uma boa assis-

t8ncia aos doentes rastreados no Norte do Pais.

Foi criado em Coimbra, no Hospital Pediatrico, um Centro de tratamento
para os casos de Hipotiroidismo congénito detectados na regiao Centro
do Pals. A sua direccdo esta entregue ao Dr, Simoes de Moura, e conta
com o apoic do Gabinete de Desenvolvimento do mesmo Hospital.
Pretende-se com a criagao deste Centro evitar as grandes deslocagoes a

- - - -
que estavam sujeitas as criangas detectadas na regiac central do Pals.

A Dr2 Luiza Amaral vai deslocar-se a Londres no inicio de 1988 e ira
contactar a firma "Riet Diet", procurando conseguir a importagao direc
ta dos produtos alimentares pobres em fenilalanina.

Essa importacao seria feita em nome da Comissao Nacional, que procede-

ria 8 sua venda aos doentes sem gualquer aumento de pregos.
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Foram estudados 107 802 recem-nascidos, tendo sido detectados 21 casos

de hipotiroidismo congenito e 6 de fenilcetonuria, assim distribuidos:

Hipotiraidismo congénito
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Fenilcetonuria
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Detectaram-se ainda 4 casos de hiperfenilalaninemia {ransitoria e 3 de
hiperfenilalaninemia moderada, encontrando-se estes ainda em estudo, 2

no Porto (Dr. Antdonio Vilarinho) e 1 em Lisboa (Dra. Regina Portela).

Um dos casos de hiperfenilalaninemia transitoria, (20 mg p. 100 ml no

rastreio) apresentava ictericia e insuficifncia hepatica, vindo a re-
* N +

velar-se posteriormente como uma galactosemia, sendo possivelmente o

valor elevado da fenilalanina explicado pela insufici@ncia hepatica

(Dra. Regina Portela),

Em relagao ao hipotiroidismo, ha a referir 7 casos com TSH transito-
riamente elevada (31 a 95 pU/ml), sendo os trés valores mais elevados

de recem-nascidos prematuros.
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Foi detectado ainda um caso "falso negativo", de hipotiroidismo de ori
gem hipofisaria (Dr. Amilcar Mota, Lisboa).

Estes casos, nao detectaveis no rastreio por apresentarem valores de
TSH inferiores ao normal surgem com uma freguéncia oscilando entre
1/60.000 e 1/200,000, sendo este o primeiro referido em Portugal depois

de iniciado o rastreio e de que temos conhecimento.

So em Abril/Maio o Instituto Nacional de Estatistica nos pode fornecer
o numero oficial de nados-vivas em Portugal durante o ano de 1987,
Admitindo porém uma baixa da taxa de natalidade de 3%, semelhante a ve
rificada no ano anterior, o numero de nados-vivos em 1987 sera de apro
ximadamente 122.913, e a taxa de cobertura a nivel nacional oscilara

entre os 87 e os B8%.

A taxa de cobertura por distrito, calculada segundo o mesmo criterio

encontra-se representada na Fig. 3.

A frequéncia encontrada para a fenilcetoniria fui de 1/17.900 e para o

hipotiroidismo congenito de 1/5.100.

Hiperplasia congenita das suprarrenais

Continuou-se em 1987 o rastreio experimental da hiperplasia congenita
das suprarrenais, iniciado jé em 1986. Estudaram-se 100.000 recem-nas-
cidos, estabelecendo-se como limite de chamada o valor de 30 ng/ml de
17-0H-Progesterona.

Surgiram onze criangas nestas condigoes, e em 7 foi confirmado posteri
ormente o diagnostico. Estes 7 casos apresentavam valores compreendi-

dos entre 34 e 214 ng/ml, e estavam assim distribuidos:

DiStritD C'E EUDra [ EE RN RN IR IR I I RN N I B RN I 1

- fvora

DiStTito de BLAGA «vevresessesoeveennsnesasnosesesnes 1

- Guimaraes
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No caso de Setilbal o diagnostico clinico foi feito aos 17 dias (Dr.

Amilcar Mota), antecedendo o diagnostico laboratorial.

Nos casos de Lisboa o diagndstico clinico antecedeu também o rastreio,
estando ja os doentes internados mo Alto Risco 1 do H. Sta. Maria

guando foram contactados.,

Os 4 n3o confirmados apresentavam valores mais baixos, compreendidos
entre 36 e 90 ng/ml.
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D &xito do rastreio da fenilcetonlria e do hipotiroidismo congénito
nao so.em Portugal como em todo o Mundo, tem levado os diferentes Pal
ses a ensaiar novos rastreios na expectativa de obtengao de benefici-
0s equiparaveis.

A galactosemia, a hiperplasia congenita das suprarrenais e a fibrose
quistica do pancreas tém sido as doengas mais estudadas, e NOS SOmos
de opinido que logo gue surja em Portugal um método simples, economi-
co e standartizadb para doseamento da tripsina imuno-reactiva, o ras-
treio da fibrose guistica do pancreas devera ser posto em execugao a

titulo experimental.

Fazendo o balango da actividade desenvolvida durante o ano de 1987,
verificamos que quasi todos os objectivos planeados foram alcangados.
Temos actualmente o programa bem implantado a nivel nacional, bem co-
mo uma taxa de cobertura que se aproxima ja dos 80%, embora persistam
alqumas assimetrias reqionais, especialmente na régiEO Centro do
Pais, e que esperamos ver desaparecer ou pelo menos atenuarem-se du-
rante o proximo ano.

Temos trés Centros de tratamento a funcionar, servidos por equipas ho
mogeneas e que té&m colaborado eficazmente no sentido duma constante
melhoria de assist8ncia as criangas rastreadas.

Uma palavra para os nossos colegas da Madeira e Agores, que, embora a
fastados dos grandes centros, t&m colaborado tso eficazmente na assis
tencia a estas criangas, que os doentes detectados nas Ilhas se tém

desenvolvido fisica e mentalmente tao bem como os detectados no Conti

nente.

Desde o inicio do programa até ao fim de 1987 foram rastreados 594.008
recem-nascidos para o rastreio da fenilcetonuria tendo sido detecta-

dos 33 casos, o gue d3 uma frequéncia de 1/18,000.

Para o rastreio do hipotiroidismo congénito foram estudados 561.763,
com 115 casos detectados e uma frequéncia de 1/4.900.

A distribuigac geografica dos casos detectados esta representada nas
Figs. 4 e 5.
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Foram ainda estudados 100.000 recem-nascidos para o rastreio da hiper-
plasia congenita das suprarrenais, com 7 casos detectados e uma fre-
quéncia de 1/14.300.

N3o nos podemos esquecer de que a medida gue os conbecimentos sobre a
fenilcetonliria vao aumentando o periodo de dieta aconselhado se vai
tambem dilatando, passando dos 5/6 anos de que se falava gquando inici-
amos este rastreio aos 10 - 12 que actualmente se preconizam.

Rssim, e no sentido de possibilitar uma melhor qualidade de vida a es-
tes doentes, & nosso interesse prioritario, conseguir para 1988 a im-
portagao de alimentos pobres em fenilalanina, o que vira facilitar ex-
traordinariamente as maes portuguesas a confecgdo da dieta para os

seus filhos.

Dr. R. Vaz Osorio
Drg M2 de Jesus Feijoo

Dr2 Laura Vilarinho
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Instiluto de GenélicaMédica

PRACA PEDRO NUNES, 74
TELEFONE, 699240

4000 PORTO ' r
EXM. DR/A
L
Suw relerdneln Sus comunicaclo de Data 88/01 /1 3 Nossa Relerdncta 4/88 Procente
ASSUNTO

Desde 1980/81 que se procede em Portugal ao rastreio sistematico da fenil

cetonlria e hipotiroidismo congénito.
Foram rastreados até ao fim de 1987, 5394.008 recem-nascidos, tendo sido

detectados 115 casos de hipotiroidismo congenito e 33 de fenilcetondria,

que tém sido seguidos com Bptimos resultados nos varios Centros de trata-

mento do Pals.

Um rastreio deste tipo nao & porém isento de falhas e pensamos ser tempo

de fazer um balango da frequéncia com gue essas falhas tém ocorrido.

Assim, pedimos ao colega que nos envie o folheto junto devidamente preen-

chido.

Grato pela sua colaboragao, subscrevo-me em nome da

COMISSAO NACIONAL PARA O DIAGNOSTICO PRECOCE

(Dr. Vaz Dsorio)

Fie. 1
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INQUERITO DA COMISSAO NACIONAL DD DIAGNOSTICO PRECOCE

DR.

L I I I I I I A O I e I R A R A O B O B LR B B )

DIRECGAD s uuvnnvosnanonneasnsasnsssesssassoannsorsnssoansenssoasannsos

No periodo gue medeia entre 1980 e 1987

tem conhecimento de algum caso:

KD

e
—
=
=

1 - Falso negativo (1) de Fenilcetondria (:) (:)

2 - Falso positivo (2) de fenilcetondria (:) (:)

3 - Falso negativo de hipotiroidismo congénito O O

4 - Falso positivo de hipotiroidismo congénito (:) (:)

5 - De PKU ou HC que n3o tepha feito o rastreio O O

6 - De formas transitdrias ou duvidosas de (:) (:)
alguma destas doengas

(1) Falso negative - Negativoc no rastreio mas com doenga

{2) Falso positivo - Positivo no rastreioc mas sem duenga

Fie. 2
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DISTRITOS R/N ESTUDADOS % (%)
EVORA 2 029 109
L1SBOA 21 985 102
R. A. MADEIRA 3782 98
BRAGA 1 432 97
VIANA 2 868 94
R. A. AGORES 4 080 91
PORTO 20 541 91
FARO 3 396 88
LEIRIA 4 305 85
AVEIRO 7252 84
BEJA 1 529 81
VISEU 4 455 81
C. BRANCO 1781 80
VILA REAL 2 761 79
SANTAREM 3 617 75
SETOBAL 5 701 73
BRAGANGA 1 439 1
GUARDA 1510 69
PORTALEGRE 960 65
COIMBRA 2 290 49
TOTAL 107 802 88

(*) NUMEROS PROVISORIOS A CONFIRMAR QUANDO O [NST. NACIONAL DE ESTA-

TISTICA FORNECER O N2 EXACTO DE NADOS-VIVOS EM 1987
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1 - INTRODUGAD

0 Centto de Diagnostico Pré-natal foi criado oficialmente em Janeiro
de 1987 por despacho da Ministra da Salde, embora ja estivesse a fun
cionar desde os fins de 1985.

Funciona no I.G.M.J.M. resultando da colaboracao do Instituto e do
Servico de Obstetricia do Centro Hospitalar de Gaia.

Dispoe de uma consulta de Genética, de uma consulta de Obstetricia
onde se realizam as ecografias e as colheitas de produtos fetais (1i
quido amnidtico e vilosidades do corion) e de laboratdrios especiali
zados (citogenética, enzimologia e bioguimica).

D Centro assegura a interrupgac da gravidez guando tal se justificar
e nestes casos esta previsto o apoio psicologico para os casais que

dele necessitarem,
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2 - ACTIVIDADE ASSISTENCIAL



2 - ACTIVIDADE ASSISTENCIAL
2.1 - Consultas

Realizaram-se no ano de 1985 10 consultas, 60 no ano de 1986 e 158 em
1987.

2.2 - Amniocenteses

Desde o final de 1985 até Dezembro de 1987 realizaram-se 158 amniocen

teses.,

106
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1985 1986 1987

As indicagoOes para as 158 amniocenteses foram as seguintes:

Idade materna avancgada - 58%
Antecedentes de anomalias cromossomicas - 13%
Defeitos do tubo neural - 9%
Pais portadores de anomalias cromossomicas - 7%
Ansiedade materna - 5%
Doengas metabolicas - 5%
Hiperplasia congenita das suprarrenais - 2.5%
Doenga ligada ao cromossoma X - 0.5%

. - . - A T »
Em todas as amostras foram feitas, alem das indicagoes especificas de

cada caso, analise cromossomica e doseamento da alfa fetoproteina.

Lo
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Os resultados das amniocenteses foram os seguintes:

- Resultados normais - 152
- Resultados anormais - 6
Sendo:

Trissomia 21

2 com hiperplasia congénita das suprarrenais

o com 50% de risco de Distrofia muscular de Duchenne
(o diagnostico por analise do DNA nao foi informati-
vo).

Sindrome de Klinefelter em mosaico 1
Em toudos os casos os pais optaram por uma interrupcao, excepto no caso
do 5. de Klinefelter em mosaico.

Houve um aborto espontineo devido a amniocentese.

2.3 - Biopsias do corion

Iniciou-se em Outubro de 1986, a titulo experimental, a colheita de vi
losidades corionicas.

Ate agora foram feitas 9 biopsias de corion, sendo 2 feitas em "ovos
mortos" e as outras 7 executadas para estudo.

As indicagOes para as biopsias do corion foram as seguintes:

Idade materna avangada - 5 casos
Doenga de Menkes - 1 caso
Antecedentes de trissomia 21 - 1 caso

Nos 7 casos estudados nao houve nenhum aborto espontineo.

2.4 - Ecografia

Foram feitas ate agora 376 exames ecograficos.



Foram detectadas as seguintes malformagoes:

a) Defeitos do tubo neural
Anencefalia -
Hidrocefalia -

Encefalocelo -

Mielomeningocelo

b) Anomalias do aparelho genito-urinario

S. de Prunne Belly - 1

Hidronefrose bilateral - 1

Rins poliguisticos - 1
c) Outros

Onfalocelo - 1

Hidropsia fetal nao-imune - 1

Foram feitas interrupgoes da gravidez em todos os casos de anomalias do

tubo neural diagnosticadas ecogréficamente excepto num caso.
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3 - ACTIVIDADE DE ENSINO E INVESTIGAGHO

0 Centro enviou uma circular, pondo a disposigao de todas as A.R.S. e

Hospitais do Norte do Pals, os seus servigos.

Foram efectuados pelos Ors. Tiago Delgado, Serafim Gomes e Dra. Maximi
na Pinto duas palestras sobre o Diagnostico Pre-natal e actividade do
respectivo Centro.

Estas palestras realizaram-se no H. de Gaia e no Centro de Salde de
Aldoar.

Foi enviado para publicagao na revista "Arquivos de Medicina™ um tra-
balho dos Drs. Tiago Delgado e Serafim Gomes.
Titulo - "Biopsias do corion no Diagnostico Pré-natal - Estudo preli-

minar".
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4 - PESSODAL E ESTAGIODS

Estagios: - Os Drs. Tiago Delgado e Serafim Gomes estagiaram durante
uma semana de 20/05/87 a 27/05/87, em Paris, no Servigo

do Prof. Dumez.

Durante o ano de 1987 estagiaram, durante um més, nas consultas de
Obstetricia do Centro, 3 internos do H. Gaia - os Drs. Emilia Cunha,

Ana Maria Barbosa e Antonio Couceiro.
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5 - CONCLUSOES

Embora d@ recente criacio o Centro de Diagndstico Pré-natal tem ja um
trabalho muito importante desenvolvido na prevengao de anomalias do
recem-nascido, e especialmente no apoio dado aos casais de risco que
querem ter filhos mas temem pela sua qualidade de vida.

Este Centro foi criado com base no conceito de que o Diagnostico Pre-
-natal deve ser executado por uma equipa homogenea, de direcgao e orien
tacao medicas, e gue assuma em bloco a responsabilidade das dificeis

decisoes que por vezes t8m de ser tomadas.

Dr. R. Vaz Osorio

Dr2 Maximina Pinto






