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Este estudo apresenta as malformagfes encontradas nos fetos com trissomia do cromossomo 13, 18 e 21. O objetivo deste
trabalho é descrever as anomalias fetais mais comumente identificadas em cada grupo de trissomia e compara-las com as
publicacBes referentes a este tema. De 1994 a 2014, foram realizadas 840 pung¢8es para pesquisa de cariotipo fetal. Sessenta
casos alterados foram identificados, sendo 9, 26 e 25 casos de trissomia do cromossomo 13, 18 e 21, respectivamente. Quanto as
malformacdes detectadas, as cardiopatias pesquisadas ocorreram na maioria dos casos nos trés grupos (77,8% (7), 61,5% (16) e
64,0% (16) dos casos de trissomia do cromossomo 13, 18 e 21, respectivamente). Anomalia gastrointestinal ocorreu em 22,2%
(2), 46,1% (12) e 12,0% (3) dos casos de trissomia do cromossomo 13, 18 e 21, respectivamente. As anomalias genitourinérias
ocorreram principalmente nos casos de trissomia do cromossomo 13. O achado de hérnia diafragmética, representante das
malformacgdes respiratdrias, ocorreu apenas no grupo de trissomia do cromossomo 18, em 11,5% (3) dos casos. Defeito de
sistema nervoso central foi identificado em todos os casos de trissomia do cromossomo 13, sendo este grupo responsavel por
todos os casos de holoprosencefalia e pelo caso de agenesia de corpo caloso. As fendas faciais (labiais e/ou palatinas) foram
significativamente mais comuns dentre os fetos com trissomia do cromossomo 13, ocorrendo em dois ter¢cos dos casos. Em
relagdo as malformagOes nas maos e pés, houve diferenca significativamente estatistica entre os grupos de trissomia: os defeitos
nas maos ocorreram na metade dos casos de trissomia do cromossomo 18 e em 44,4 % (4) dos casos de trissomia do
cromossomo 13; j& o achado de pé torto congénito foi mais comum no grupo da trissomia do cromossomo 18, sendo descrito em
46,2% (12) dos fetos. As principais malformacdes identificadas nos fetos com trissomia do cromossomo 13 foram: comunicagao
interventricular (CIV), fendas faciais, pielectasia, holoprosencefalia e ventriculomegalia. Ja os fetos com trissomia do cromossomo
18 apresentavam em especial: defeitos nas maos e pés, onfalocele e CIV. Nos fetos com trissomia do cromossomo 21 foram
identificados: cardiopatias, ventriculomegalia, encurtamento de ossos longos e atresia de duodeno. GPPG/HCPA. Palavras-
chaves: Fetos, malformag@es, trissomias. Revisdo sistematica. Projeto 06-038
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