como o teste SAFE, antes de avangarem com a realizacao de um
procedimento invasivo.

E importante relembrar que o NIPT é um teste de rastreio, o que
significa que, ocasionalmente, ocorrem resultados falsos positivos
e falsos negativos. E uma boa ideia considerar a necessidade de
ter a certeza quanto ao diagndstico em comparagdo com o risco de
aborto associado ao procedimento invasivo. Algumas mulheres que
continuariam com a gravidez independentemente, poderao nao

se importar em prosseguir sem testes invasivos. Seria necessario
um teste invasivo para confirmar o resultado do teste SAFE para as
mulheres que consideram por termo a gravidez.

A sua parteira e/ou obstetra estardo disponiveis para esclarecer
quaisquer davidas que possa ter e para a apoiar durante este
processo.

Quem posso contactar para obter mais informacgoes?
Caso tenha dlvidas sobre o teste SAFE, contacte a sua parteira
ou médico obstetra. Para contactar diretamente, envie um e-mail
para: theSAFEtest@nhs.net

Para obter mais informacoes sobre o teste SAFE ou para

encontrar o prestador de salide mais préximo, visite:
www.theSAFEtest.co.uk

Servico de Ligacao e Aconselhamento para Doentes
(Patient Advice and Liaison Service - PALS)

0 seu servigo PALS local pode oferecer-lhe aconselhamento

e informacgdes no local quando tiver quaisquer observagoes a
fazer ou dlvidas sobre 0s nossos servigos ou sobre os cuidados
recebidos.

Outras organizagoes lteis

0 website do SNS:
www.nhs.uk

Associacao da Sindrome de Down
(Down’s Syndrome Association)
www.downs-syndrome.org.uk

Organizacao de apoio para a trissomia 13/18 (Supporting
Organisation for Trisomy 13/18 - SOFT) do Reino Unido
www.soft.org.uk

Resultados e Escolhas Pré-natais
(Antenatal Results and Choices - ARC)
www.arc-uk.org

Olhar Positivo sobre a Sindrome de Down
(Positive about Down Syndrome)
www.positiveaboutdownsyndrome.co.uk

Sobre o Foundation Trust do SNS dos Hospitais
Universitarios de St George

A unidade de maternidade do Foundation Trust do

SNS dos Hospitais Universitarios de St George € uma
unidade de referéncia regional e terciaria classificada
como uma das mais seguras do pais. Realizando mais
de 5.000 partos todos os anos, a unidade alcancou
resultados clinicos excecionais, obteve as mais elevadas
acreditacoes externas e apresenta a maior proporcao
de partos por parteira de Londres. A unidade dispoe de
servicos de consultoria e de cuidados de maternidade
liderados por profissionais de obstetricia e equipamento
de Ultima geragao, bem como uma unidade de cuidados
intensivos neonatais € uma unidade de cuidados
especiais para bebés.

A Unidade de Medicina Fetal no Hospital de St George
€ um centro terciario e de pesquisa de referéncia,
localizado numa unidade construida propositadamente
para o efeito. Conta com instalagdes de (ltima geracao
para todos os aspetos de cuidado, desde a avaliagao
de rotina até aos procedimentos invasivos, incluindo
cirurgia fetal (cirurgia no (tero). A unidade aceita
regularmente referéncias dos 10 hospitais gerais

da regjiao do sudoeste londrino, o que se traduz na
prestacdo de cuidados pré-natais a aproximadamente
35.000 mulheres todos os anos. Também sao recebidas
referéncias extra regionais de outros hospitais no Reino
Unido e na Europa para procedimentos cirdrgicos fetais
complexos e cuidados maternos. A unidade conta com
competéncias reconhecidas internacionalmente no
dominio dos cuidados clinicos e do apoio a gestao de
alto risco na gravidez.

0 teste SAFE é um teste de diagnéstico in vitro com marca CE da Yourgene. Health

plc Yourgene é uma empresa de diagnostico molecular com sede no Reino Unido que
trabalha em parceria com o Foundation Trust dos Hospitais Universitarios de St George
do SNS com vista a criacdo de um Centro de Exceléncia no reino Unido que possa
disponibilizar o primeiro teste pré-natal ndo invasivo regulado a mais gravidas.
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0 que é o NIPT?

0 Teste pré-natal ndo invasivo (Non-Invasive Prenatal Testing
- NIPT) € um teste de rastreio que recorre a tecnologia de
ADN de ponta para avaliar se a gravidez apresenta uma

alta probabilidade de sofrer uma determinada condigao
cromossomatica.

0 que é o teste SAFE?

0 teste de avaliacao fetal pré-natal de St George (SAFE) é

um teste NIPT que efetua o rastreio exclusivamente das
sindromes de Down, Edwards e Patau, em conformidade com as
recomendacdes do Comité de rastreio nacional do Reino Unido
(UK National Screening Committee - UKNSC). O teste é realizado
ao efetuar a colheita de uma pequena amostra do sangue da
mae, que € depois enviado para o laboratdrio do SNS no hospital
de St George para fins de avaliagao. Normalmente, os resultados
estdo disponiveis num prazo de 7 dias de calendario apés a
rececao da amostra.

Como funciona o teste SAFE?

Durante a gravidez, a placenta liberta ADN livre na corrente
sanguinea da mae. Como resultado, o sangue da mae contém
uma mistura de cfDNA da placenta e da mae. Ao avaliar

o cfDNA no sangue e ao combina-lo com a possibilidade

de trissomia da mae (idade da mae ou resultados do teste
combinado oferecidos no ambito do SNS), é obtida uma taxa
de probabilidade para prever se o bebé tem ou nao maior
probabilidade de ter uma condi¢ao cromossomatica, tal como
sindrome de Down.

% @ og DX Maternal DNA

Porque deve fazer o teste SAFE?

Como parte do percurso de rastreio nacional, é oferecido as
mulheres um “teste combinado” no primeiro trimestre da
gravidez. Este teste avalia os niveis hormonais do sangue

através de resultados de ultrassons para avaliar a probabilidade
de existéncia de anomalias cromossomaticas ou estruturais.
Apesar de a gama de condicoes que é possivel detetar através
deste método ser mais ampla do que o nimero de condigdes
identificadas pelo teste SAFE, o teste SAFE tem uma taxa de
detecao superior para detetar a sindrome de Down, Patau e
Edwards.

Além disso, se o resultado do “teste combinado” estiver
disponivel, o teste SAFE tem a possibilidade de o incorporar para
fornecer um resultado mais individualizado.

0 que é a Sindrome de Down?

As pessoas com sindrome de Down (ou Trissomia 21) tém uma
copia adicional do cromossoma 21 (trés copias do cromossoma
em vez das duas habituais). Cerca de um em cada 1.000 bebés
que nascem no Reino Unido sofrerao de sindrome de Down,

e existem mais de 40.000 pessoas no Reino Unido com esta
condicdo. Qualquer pessoa pode ter um filho com sindrome de
Down e, apesar das probabilidades aumentarem no caso de
maes mais velhas, a maioria dos bebés com sindrome de Down
sao filhos de mulheres mais jovens.

A sindrome de Down € uma condigao crénica normalmente
associada a um determinado nivel de dificuldades de
aprendizagem. Algumas condi¢des de salide sdo mais comuns
em pessoas com sindrome de Down, embora a maioria dos
problemas médicos associados possa ser tratada. A sindrome
de Down é extremamente variavel e é impossivel saber que tipo
de vida terd a mae e o bebé. Alguns adultos precisam de ajuda a
longo prazo; contudo, muitos jovens frequentam o ensino regular
e vivem vidas bastante independentes com variados niveis de
ajuda.

0 teste SAFE pode fazer o despiste de todas as
condicoes?

N&o - a sindrome de Down é a condi¢do que se procura identificar
mais comummente, bem como duas outras condicdes mais raras
e graves conhecidas como sindrome de Edwards (trissomia 18) e
sindrome de Patau (trissomia 13).

0 que é a sindrome de Edwards e de Patau?

A sindrome de Edwards e de Patau sao condicoes restritivas
e causam uma grande variedade de dificuldades no
desenvolvimento e na salde, algumas das quais bastante
graves. Cerca de 70% das gravidezes afetadas pela sindrome
de Edwards ou Patau levam ao aborto ou nado-morto. Formas
parciais da sindrome de Edwards ou Patau tém um menor
impacto na crianga.

Quem pode realizar o teste SAFE?

0 teste pode ser realizado a partir das 10 semanas de gravidez
para todas as gravidezes unifetais ou de gémeos, incluindo
gravidezes por fertilizagdo in vitro, por doagdo de 6vulos ou de
substituicao. Para o caso de gémeos nao idénticos e de “gémeo
desaparecido”, a sensibilidade do teste é reduzida.

0 teste ndo € indicado para gravidezes mdltiplas (mais do que
um par de gémeos), se a mae tiver cancro ou uma condigao
cromossomatica ou genética (incluindo sindrome de Down).
Também nao é indicado para maes que tenham sido submetidas
a transfusdes de sangue nos Gltimos 3 meses, a cirurgias

de transplante, a imunoterapia ou a terapias com células
estaminais.

Com base na vigilancia pds-comercializagdo. Incluidas apenas
gravidezes unifetais populagao.

Como é feita a comunicacgao do teste SAFE?

Baixa probabilidade: significa que é muito pouco provavel que a
sua gravidez seja afetada pela trissomia 21, 18 ou 13 €, por isso,
€ muito pouco provavel que o bebé seja portador de sindrome de
Down, de Edwards ou de Patau.

Alta probabilidade: significa que existe uma maior probabilidade
de o0 seu bebé ter trissomia 21, 18 ou 13 e que o resultado
devera ser confirmado através de um teste de diagnostico
invasivo.

Resultado inconclusivo: num nlimero muito reduzido de casos
(1 em 200), os testes poderao nao produzir resultados por
varias razoes. Neste caso, a equipa clinica ird debater as opgcoes
disponiveis.

0 que acontece se obtiver um resultado de “alta
probabilidade”?

Se o teste SAFE demonstrar uma alta probabilidade de sofrer
de uma condicdo cromossomatica, ser-lhe-a oferecida a
oportunidade de realizar um teste de diagnéstico invasivo como,
por exemplo, uma amniocentese ou biopsia das vilosidades
corionicas (BVC). Estes testes apresentam um resultado de
“sim” ou “nao” definitivo relativamente ao diagndstico de
sindrome de Down, Edwards ou Patau do seu bebé. Ambos os
procedimentos implicam a utilizagdo de uma agulha fina para
colher uma pequena amostra do fluido amniético que envolve
0 bebé (amniocentese) ou uma pequena amostra das células
da placenta (BVC). Apesar de estes procedimentos invasivos
proporcionarem um diagnéstico definitivo, apresentam um
pequeno risco de provocar um aborto. A probabilidade de
ocorrer um aborto apresenta-se muitas vezes como um dilema
para 0s pais, e muitas mulheres optam por realizar um NIPT,



