12

Amniocentese

Reviséo do texto e traducdo de Jorge Sequeiros
Agosto 2008 % § .

Modi ficado a partir de fol hetos prodt
Hospital, Londres, pelo Royal College of Obstetricians and Gynaecologists
www.rcog.org.uk/index.asp?PagelD=625 e por London IDEAS Genetic
Knowledge Park de acordo com os seus padrfes de qualidade.

Este trabalho foi apoiado por EuroGentest, uma rede de exceléncia
europeia do 6° Programa Quadro da Unido Europeia (FP6 NoE, contract
number 512148).

llustracdes de Rebecca J Kent
www.rebeccajkent.com
rebecca@rebeccajkent.com

nformaé%o para

E @t : O Genetic Alliance UK ‘._. ‘ (@t
i 7 doentes e fan‘nlrares

5




Amniocentese

Este folheto da-lhe informacdes sobre a amniocentese. Explica
0 que €, quando e como é feita, 0 que acontece depois e quais
0s seus beneficios e riscos possiveis. Este folheto destina-se a
ser usado ao longo das consultas com os seus profissionais de
saude e a ajuda-lo a fazer as perguntas que sdo importantes
para si.

O que é a amniocentese?

A bolsa amnidético € um saco de liquido dentro do qual o feto
flutua no Gtero. A amniocentese é um procedimento para retirar
algum desse liquido amnidtico para realizar testes genéticos
durante a gravidez. E frequentemente realizada para analisar
0S genes ou os cromossomas do feto em relagcdo a doencas
genéticas especificas. A amniocentese pode ser-lhe proposta
por diversas razoes:

1 Se 0 pai ou a mae tem uma doenca genética que
possa ser transmitida ao bebé.

1 Se existe uma doenca genética na familia do pai ou da
mae com risco de vir a ser transmitida ao bebé.

1 Se ja teve um filho com uma doenca genética.
1 Se durante esta gravidez ja realizou outro teste (por
exemplo uma ecografia ou analise ao sangue) que

tenha mostrado um risco aumentado de o bebé vir a
ter uma doenca genética.

Como é feita a amniocentese?

A amniocentese implica a retirada de uma pequena quantidade
do liquido amnidtico que envolve o feto no Utero. Primeiro, €

11



10

Tel.: (+351).239.480.638

Fax: (+351). 239.717.216

Email: genetica@chc.min-saude.pt
www.chc.min-saude.pt/servicos/genetica

Vila Real:

Consulta de Genética Médica
www.hdestefania.min-saude.pt/

Porto:

Instituto de Genética Médica
Tel.: (+351).22.607.03.00
Email: genetica@igm.min-saude.pt

Coimbra:

Servico de Genética Médica

Hospital Pediatrico de Coimbra, CHC

Tel.: (+351).239.480.638

Fax: (+351). 239.717.216
http://www.chc.min-saude.pt/servicos/Genetica/contactos.htm

Hospital S&do Pedro, CHTMAD
Tel: (+351).259.300.500

Fax: (+351).259.300.503
www.chtmad.min-saude.pt/
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realizada uma ecografia para verificar a posicdo do feto e da
placenta. A pele por cima da zona do uUtero é desinfectada. A
seguir, uma fina agulha é passada através do abdomen
(barriga) at® ao Yt er o, e UuUma
amostra (cerca de 15 ml, ou seja 1 colher de sopa) do liquido
amnidtico. Este liquido contem algumas células da pele do feto
gue poderdo ser examinadas no laboratério para estudar os
genes e os cromossomas do bebé. Muito raramente, o médico
pode ndo conseguir liquido suficiente na primeira tentativa,
tendo de reintroduzir a agulha para nova recolha.

Sonda de ultra-sons——\* Seringa

Bexiga

Uter /
Liquido amniétic
N/ Colo do utero

Recto
© RCOG

Quando é feita a amniocentese?

A amniocentese € geralmente realizada apods as 15 semanas
de gravidez.
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A amniocentese provoca dor?

A maior parte das mulheres acha a amniocentese
desconfortavel, mas ndo verdadeiramente dolorosa. Ao fim de
poucos minutos esta terminada. Algumas mulheres podem
sentir um aperto no utero ou um pouco de dorido durante um
dia, o que néo é invulgar.

O que acontece apds a amniocentese?

O procedimento propriamente dito demora apenas alguns
minutos. Sera conveniente vir acompanhada, para ter algum
apoio durante e depois da amniocentese. Durante dois dias,
deverad levar uma vida calma, evitando pegar em coisas
pesadas ou fazer grandes esforcos fisicos. Se sentir
desconforto abdominal por mais de 24 horas, tiver febre,
corrimento vaginal invulgar ou com sangue, devera avisar o
seu médico.

Quais sédo os riscos da amniocentese?
Existe o risco de 1 mulher em cada 100 (1%) abortar

espontaneamente ap0s uma amniocentese. Nao se sabe ao
certo porque é que acontece. No entanto, 99 em cada 100

(99%) gravidezes seguem nor mal

ha qualquer evidéncia que este procedimento seja prejudicial
ao bebé.

A amniocentese € fiavel?
Deverd discutir com o seu médico a precisao do teste genético
especifico que realizar, uma vez que varia consoante o tipo de

teste genético ou cromossoémico a ser feito.

Ocasionalmente (1 em cada 100 amostras), nao séo obtidas
células suficientes do liquido amnidtico para se poder realizar o

www.eurogentest.org

Centro de Genética Preventiva e Preditiva (CGPP) - IBMC
www.cgpp.eu

Contactos dos servicos ou consultas de genética médica
da sua area:

Lisboa:

Servico de Genética Médica

Hospital de Santa Maria

Tels.: (+351).21.780.53.40 (geral); (+351).21.780.33.07
(laborat-ri o)

Fax: (+351).21.780.55.86

Email: genetica@hsm.min-saude.pt
www.chin.min-saude.pt

Servigo de Genética Médica

Hospital de D. Estefania

Tel.: (+351).21.312.66.00

Fax: (+351).21.312.66.67

Email: sgenetica@hdestefania.min-saude.pt
www.hdestefania.min-saude.pt/

Porto:

Instituto de Genética Médica

Tel.: (+351).22.607.03.00

Email: genetica@igm.min-saude.pt
www.igm.min-saude.pt

Coimbra:

Servico de Genética Médica
Hospital Pediatrico de Coimbra, CHC



Isto € apenas um pequeno guia sobre a amniocentese. Podera
obter mais informacdes através dos servigcos ou consultas de
genética médica da sua area, ou nos seguintes aderecos:
Associacdo Portuguesa de Diagnéstico  -Pré-Natal
www.apdpn.org.pt

Sociedade Portuguesa de Genética Humana
www.spgh.pt

Colégio de Genética Médica i Ordem dos Médicos
www.ordemdosmedicos.pt

Orphanet

(s2tio da |l nternet de l i vr e
doencas raras e medicamentos orfaos, com links a
associagbes de doentes em toda a Europa, em inglés e
portugués)

www.orpha.net

EuroGentest
(s?2?tio da Internet de |ivre
genéticos)
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teste. Sete a dez dias ap0s a amniocentese, o laboratério ja
sabera se as células sdo ou ndo suficientes. Caso ndo sejam
obtidas células suficientes, sera avisada e ser-lhe-a proposta a
realizagdo de um novo procedimento.

Podem todas as doencas genéticas ser detectadas
com a amniocentese?

O resultado do teste normalmente sO6 detecta a doenca
genética para o qual foi pedido. Ocasionalmente, podera dar
indicacdo sobre outras situacdes. Nao existe nenhum teste que
detecte todas as doencas hereditarias.

Quanto tempo demoram os resultados da

amniocentese?

O tempo que demoram os resultados varia consoante a doenca
gue é testada. Nuns casos pode levar apenas 3 dias e noutros
pode chegar até as trés semanas. Se o seu resultado demorar
mais, isto ndo significa que esteja a ser detectada alguma
anomalia, mas sim gque as células podem estar a demorar mais
tempo a crescer.

Se estiver a fazer a amniocentese para
uma doenca genética rara, pergunte ao
seu medico quanto tempo demorara o
teste.

Quando o resultado estiver pronto,
podera ser chamada para falar com o
seu médico, ou podera ter o resultado
de outro modo. Isto devera ser
discutido com o médico quando for
realizar o teste.



