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RESUMO

COSTA, Patricia Avila da. O que os olhos veem, o coragéo sente: estudo sobre a detecgdo da
malformacao fetal na experiéncia das gestantes do estado na Bahia. 2015. 227 f. Tese
(Doutorado em Saude Coletiva) — Instituto de Medicina Social, Universidade do Estado do
Rio de Janeiro, Rio de Janeiro, 2015.

Esta tese discute o impacto do Diagnostico de Malformacao fetal na experiéncia das
gestantes usudrias do SUS na Bahia, destacando as nocbes de dia-gnosis e pro-gnosis
desenvolvidas por Gross e Shuval (2008) de forma associada a medicina do risco no encontro
meédico-paciente. Destaca o discurso biomédico na formatagdo diagndstica, as diferentes
percepcOes de risco e o forte engajamento das usuarias frente as tecnologias pré-natais e
intervencgdes cirdrgicas neonatais, caucionado na esperanca de que o avango da ciéncia seja
capaz de reverter ou abrandar a condicdo do seu feto/bebé. E diante da responsabilizacdo da
mulher por ndo ter produzido um feto/bebé saudavel, mas um feto/bebé malformado, que se
observa a prevaléncia de normas culturais e de género que conferem a maternidade um lugar
de autossacrificio, de dedicacdo e criacdo dos filhos, como também status social O espaco
pré-natal é marcado pela auséncia de discussdo a respeito do prognostico de tais condigoes,
com a consequente busca pelas gestantes do conhecimento por meio da internet, da opinido do
marido e da crenca religiosa que servem de alicerce para lidar com a antecipacdo da
deficiéncia. As gestantes acreditam ser este um designio de Deus, uma espécie de provacao e
uma prova de amor incondicional ao futuro filho com deficiéncia (que podera ou néo
sobreviver). A maioria das gestantes, 20 entrevistadas, prefere, contudo, ter um filho com
deficiéncia do que sofrer sua perda. Em outra vertente, a tese analisa a forma como se
organiza o sistema de saude quanto a detec¢do de uma malformacdo congénita, apontando a
precariedade da rede de atencdo basica quanto a qualificacdo dos profissionais e o devido
encaminhamento referente ao servico especializado. A tecnologia de visualizacdo — o
ultrassom obstétrico — é a primordial ferramenta para deteccdo de alguma alteragdo fetal,
porém somente ocorre o “esclarecimento” do diagnostico de malformagdo fetal no servigo
publico de referéncia em medicina fetal em Salvador, Bahia. Destaca-se a falta de uma
politica publica do Ministério da Salde que norteie o desenvolvimento da medicina fetal no
Brasil, haja vista os diferentes impactos diante das tecnologias de inovacdo em salde que
geram vulnerabilidades e desigualdades sociais. Enfatiza-se a necessidade de uma revisdo
quanto a regulamentacdo do uso do ultrassom obstétrico que impeca 0 uso abusivo ou sua
omissdo diante dos crescentes casos de anomalias congénitas.

Palavras-chave: Percepcdes de risco. Diagndstico de malformacéo fetal. Organizacdo do
sistema de saude.



ABSTRACT

COSTA, Patricia Avila da. What the eyes see, the heart feels: the study fetal malformation
detection in the pregnant women’s experience in Bahia. 2015. 227 f. Tese (Doutorado em
Saude Coletiva) — Instituto de Medicina Social, Universidade do Estado do Rio de Janeiro,
Rio de Janeiro, 2015.

This Thesis discusses the impact of the Fetal Malformation Diagnosis in the pregnant
women’s experience who use SUS in Bahia, underlying the notions of dia-gnosis and pro-
gnosis developed for Shuval and Gross (2008) associated to doctor-patient meeting risk
medicine. It highlights the biomedical discourse in the diagnostic setting, the different
perceptions of risk and strong commitment of the users when submitted to pre-natal
technologies and neonatal surgery interventions, based on the hope that the science advances
are able to revert or soften the baby/fetus condition. It is due to the fact that women feel
responsible for not having a healthy baby/fetus, but a malformed one, that the prevalence of
gender and cultural rules is observed giving maternity a sense of self-sacrifice that leads to
full dedication to the children and their raising, as well as social status. The pre-natal space is
marked by the absence of discussion about the prognosis of the different fetal malformations
and the subsequent search for information made by the pregnant women in the internet, the
husband’s opinion and the religious belief that serve as a support to cope with the anticipation
of the deficiency. Pregnant women believe that it is God’s Will, a kind of probation and an
unconditional proof of love for a child with medical recognized handicap (that may or may
not survive). Most of pregnant, 20 women, who were interviewed prefer, however, have a
child with deficiency than suffer its loss. On the other hand, this thesis analyze the way the
health system is organized according to the detection of a congenial malformation, pointing to
the precarious situation of the basic attention circuit in relation to the qualification of the
professionals in charge of this detection and the due conduction to the specialized service. The
visualization technology — the obstetric ultrasound — is the most important tool to detect any
maternal/fetal alteration. However, the clarification of the fetal malformation diagnosis is only
made in the referential fetal medicine public service in Salvador, Bahia. The lack of a public
policy of the Health Secretary that would guide the development of the fetal medicine in
Brazil is worth mentioning, because of the different impacts of the health innovation
technologies that generate social vulnerabilities and inequalities. It is important to emphasize
the need of a revision of the use of the obstetric ultrasound that prevents is abuse or omission
in the increasing cases of congenital abnormalities.

Keywords: Perception of risk. Fetal Malformation Diagnosis. Health system organization.
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INTRODUCAO

A medicina fetal é considerada uma subespecialidade do campo da obstetricia. A
emergéncia deste segmento profissional se deu por meio do entrecruzamento de varias
disciplinas como genética, pediatria, biologia, bioquimica e citogenética. Os profissionais
dessas especialidades realizavam encontros médicos visando desenvolver parcerias de
trabalho e estudos colaborativos com o intuito de melhorar a perspectiva de vida de criangas
com alguma deficiéncia sendo elas uma anomalia congénita ou uma sindrome cromossémica.
A medicina fetal abrange o diagndstico pré-natal, no qual sdo detectadas anomalias no feto no
processo gestacional; o investimento no cuidado intensivo neonatal por meio da realizacédo de
procedimentos; e intervengdes cirurgicas que visam a melhoria da qualidade de vida das
criangas com algum tipo de anomalia do desenvolvimento.

Em um primeiro momento, o desafio da medicina fetal (MF) se dirige as descobertas
no campo diagndstico, envolvendo diferentes condi¢fes fetais presentes na vida intrauterina.
Nesse sentido, estd intimamente ligada ao aprimoramento do ultrassom que, com 0 tempo,
avanca em seu potencial de diagnostico principalmente por meio do deciframento de imagens
pré-natais contribuindo para descoberta de determinadas patologias e condic¢des fetais. Com
efeito, a tecnologia de visualizacdo — ultrassom obstétrico — permite hoje detectar e
diagnosticar malformacdes congénitas, algumas com mais precisdo do que outras. Ressalta-se,
contudo, que um diagnostico pode ser cambiavel ao longo do processo gestacional, podendo
evoluir de diferentes formas, favoraveis ou ndo ao desenvolvimento do feto. Isto €, as imagens
pré-natais podem se alterar ao longo da gestacéo.

O diagndstico pré-natal (DPN) se refere justamente ao desenvolvimento historico de
inovacOes tecnoldgicas que permitem a compreensdo de patologias fetais. A configuracédo do
DPN ocorre, segundo Lowy (2011), através da juncdo de quatro inovacles técnicas, datadas
nos paises mais industrializados a partir de 1970: aprimoramento do USG, amniocentese,
visualizacdo dos cromossomos humanos e pesquisas sobre marcadores séricos. Nesse sentido,
a praticas de DPN estdo inseridas tanto no campo da medicina fetal, como também na
genética clinica como uma forma de investigacdo das anormalidades presentes no feto na vida
intrauterina.

Com a melhoria de sua capacidade de resolucdo, o ultrassom obstétrico favorece a
realizacdo de exames invasivos com maior seguranca como amniocentese e bidpsia de vilo,

capazes de confirmar a presenca de sindromes genéticas ou cromossémicas por meio da
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analise do cariotipo fetal. A evolugéo tecnoldgica e cientifica no campo da genética humana e
biologia molecular introduzem a possibilidade de visualizagdo dos cromossomos humanos e
seus sequenciamentos, abrindo um leque maior para investigacdo de doencas cromossémicas
e génicas. Junto a isso, a testagem sanguinea de rastreamento por marcadores séricos na
gestacdo (teste triplo/quadruplo) também contribui para indicar os riscos referentes a presenca
de alguma sindrome cromossémica ou defeito no tubo neural (DTN), pois quando associados
ao exame ultrassonografico aumentam ainda o potencial de deteccao.

Vale destacar que o ultrassom obstétrico é sem sombra de ddvida a tecnologia mais
difundida em todo mundo com modos distintos de utilizacdo nos mais diversos paises
(GAMMELTOLF, 2014; MIRLESSE; VILLE, 2013; SAMERSKI, 2009). Nos paises mais
industrializados, estas técnicas sdo utilizadas de formas combinadas (testes combinados:
ultrassom associado ao teste triplo). Inicialmente, nos paises do Norte, 0 screening pré-natal
estava associado principalmente a pesquisa da presenca da Sindrome de Down, mas, aos
poucos, este tipo de investigacdo foi se expandindo por meio da descoberta de outras
sindromes cromossdmicas e malformages fetais (LOWY, 2014).

Enfatiza-se processo de mudancas face o incessante aprimoramento tecnolégico, o que
significa dizer que ha diferentes arranjos de screening pré-natal que variam de acordo com o
contexto social, legal, econémico, historico, parentalidade e religioso de cada pais.

Ao longo das ultimas décadas, a medicina fetal expande seu campo de atuacdo na
medida em que investe sua atencdo nao somente nos achados diagndsticos, mas também nos
cuidados intensivos neonatais por intermédio de diferentes procedimentos e cirdrgicas
intradtero e de recém-nascidos. Entram em cena outras especialidades como a neurologia,
pediatria, urologia, ortopedia, buco-maxilo-facial que realizam diferentes intervencdes,
visando a correcdo de determinadas condi¢cdes/anomalias e a melhoria da funcionalidade e
qualidade de vida daqueles que possuem algum tipo de deficiéncia. Assim, ha hoje diferentes
especialistas que atuam no campo da medicina fetal, realizando também o acompanhamento
pos-natal de recém-nascidos e criangcas que apresentam algum tipo de anormalidade ou
malformacdes congénitas.

Desde 1980, a Medicina Fetal vem se expandindo no Brasil, suscitando uma reflexéo
critica sobre como se da esse processo nos diversos contextos e regifes da sociedade
brasileira. E nesse sentido que se sustenta a presente pesquisa voltada a investigacdo do
desenvolvimento da medicina fetal no Sistema Unico de Satde (SUS) no estado da Bahia.
Especificamente, busca-se analisar como se organiza o sistema de saude publica quanto a

deteccdo e “diagnodstico” de malformacao fetal no estado da Bahia e seus desdobramentos na
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assisténcia ao pré-natal de alto risco. Em outra vertente, visa discutir o impacto da detecgdo e
do diagnéstico de malformacéo fetal na experiéncia das gestantes usuérias do SUS na Bahia,
destacando a composicdo do diagnostico e sua relacdo com prognostico no encontro médico
paciente, as diferentes percepcOes de risco, bem como o engajamento das gestantes junto as
tecnologias pré-natais e neonatais. A escolha da realizacdo de pesquisa na regido Nordeste se
deu devido a escassez de pesquisas sobre a teméatica da medicina fetal nesta regido.

No primeiro capitulo, analiso o contexto das complexas transformacdes sociais nas
quais se inserem o desenvolvimento de tecnologias médicas, sinalizando o quanto estdo
inscritas em um movimento politico e econdmico mais amplo na atualidade. Clarke e seus
colaboradores (2010), conhecidos como “gang of five™*, dedicam seus estudos, ao longo das
ltimas décadas, as mudancas no campo da biomedicina. Destacam significantes eventos
emergentes como os modelos biomédico e epidemioldgico do risco, 0 novo ethos da relacdo
do paciente com a biomedicina e as crescentes desigualdades de género, classe e raga. As
autoras referem-se ao momento histérico da ecloséo da bolha biotecnolégica no final de 1990,
mediante a um conjunto de novos produtos e promessas tecnoldgicas, companhias, firmas,
aliancas de indUstrias, que culminaram no que Clarke denominou “A Biomedicalizacdo da
vida em si”, frisando cinco componentes nesse amplo processo, dentre 0s quais gostaria de
destacar o incremento da regulacdo do processo de reproducdo humana e do modelo
biomédico de risco.

Apresento, assim, o cenario histérico que possibilitou a existéncia do que Rapp (2000)
denominou uma “nova tecnologia reprodutiva”, que trazem incrementadas praticas de
controle da fecundidade por meio de diferentes aparatos tecnoldgicos que sdo mensurados a
partir da nocao técnica de risco. O conceito de risco passa a ser um critério fundamental para
gerenciar a reproducdo humana, distinguindo o normal do anormal, o saudavel do doente, o
perfeito do defeituoso. Por esse viés, descrevo brevemente o processo histérico da
configuracdo do diagnostico pré-natal (surgimento das diferentes tecnologias pré-natais), para
entdo expor o surgimento da medicina fetal, totalmente atrelada as técnicas de DPN e as
inovacOes no campo dos cuidados neonatais.

E importante ressaltar que o diagndstico pré-natal tem suas raizes em estudos
colaborativos, corridas competitivas para publicagbes, encontros medicos e técnicas
compartilhadas, aliadas aos interesses do mercado tecnocientifico, companhias de

biotecnologia e pesquisas experimentais, movimento das pessoas que vivem com deficiéncia e

! aura Mano, JenniferRuth Fosket, Jennifer R. Fishman and Janet K. Shim.
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aos avangos das cirurgias neonatais. Rapp (2000) cita a amniocentese e a bidpsia de vilo,
enfatizando seu desenvolvido por intermédio de um processo de colaboragdo internacional,
que envolveu paises como Alemanha, Dinamarca, Suécia, Reino Unido, Franca, Estados
Unidos, China e Unido Soviética, todos envolvidos no sucesso do desenvolvimento destas
tecnologias e pesquisas na area da genética.

Mirlesse (2014) revela com muita propriedade o processo peculiar de desenvolvimento
da medicina fetal na Franca. Refere-se a postura e iniciativa dos geneticistas pediatras que
acompanham as familias com doencas geneticamente transmissiveis, sendo esses 0s primeiros
a se mobilizar e propor reunides com bidlogos, bioquimicos e citogeneticistas, para, em
seguida, iniciar o trabalho com obstetras, sem 0s quais ndo seria possivel a emergéncia deste
novo segmento profissional. Estes médicos carregam a certeza de que a expansdo do
rastreamento neonatal e a deteccdo de determinadas condicGes precoces favoreceriam o
tratamento e desenvolvimento de criangcas com determinadas condi¢des. De acordo com a
reflexdo de Mirlesse (2014), a pratica da medicina fetal envolve amplas discuss@es, como por
exemplo, acesso a interrupcdo da gravidez por patologia fetal, respeito a autonomia dos
casais, 0 nascimento de uma crianca com deficiéncia abrindo um implacavel leque de
discussdes sociais, legais e éticas que sdo incorporadas de formas especificas em cada pais.

Vérios autores apontam que o desenvolvimento da medicina fetal caminha junto a
despenalizacdo do aborto nos paises industrializados. Lowy (2014) refere-se as consequéncias
do desastre da talidomida e da epidemia de rubéola que geram mudancas nas atitudes do
publico leigo e profissionais quanto a préatica do aborto. Rapp (2000) comenta o engajamento
das mulheres ao se submeterem a procedimentos experimentais tecnoldgicos, tendo em vista a
possibilidade de realizar o aborto precocemente no lugar de tardiamente na gestacao.

No Brasil, a grande maioria dos meédicos que incentiva o desenvolvimento da
medicina fetal realiza cursos de capacitacdo e parte de sua formacdo no exterior. Esta
especialidade vem se expandindo a passos largos principalmente no setor privado, mas
também no setor publico ainda que de forma mais timida.

No segundo capitulo, apresento, ainda que sucintamente, a estratégia do Programa da
Rede Cegonha instituida pelo Ministério da Salde, em 2011, para o enfrentamento de
questdes sanitarias bésicas de salude, como a reducdo da mortalidade materna e
infantil/neonatal. Destaco que, apesar da énfase dada ao componente neonatal, ndo ha
referéncia ao aumento de casos de mortalidade e morbidade por malformagdes congénitas.
Esse € um panorama que precisa ser incluido na agenda do Ministério da Saude como uma

das prioridades do Brasil a serem analisadas, dada a quantidade de casos somada a dificuldade
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de acesso e tratamento destas anomalias, bem como a instauragdo de um processo de
monitoramento para avaliacdo do panorama das anomalias congénitas no Brasil. Na segunda
parte do capitulo, proponho uma reflexdo critica quanto a postura do Ministério da Saude
(MS) frente as tecnologias pré-natais, principalmente quanto ao uso do ultrassom obstétrico.
Parto do principio que o MS se omite por ndo olhar de frente o uso de tais tecnologias nas
diversas regidoes do Brasil e sua necessidade de regulamentagdo. A Norma Técnica “Atencao
as mulheres com Gestacdo de Anencéfalos” (2014) suscita uma revisdao do préprio Manual
Técnico “Atencdo ao pré-natal de baixo-risco” (2012), por ndo incluir casos de anencefalia,
que sdo somente detectados por meio do ultrassom a partir da 122 semana de gestacdo, de
forma a garantir a deteccdo e o acompanhamento de mulheres com esta condi¢do. Assim
sendo, destaca-se a necessidade do desenvolvimento de uma politica puablica que norteie a
pratica da medicina fetal no Brasil, uma vez que ndo existe nenhum tipo de regulamentacéo
no SUS.

O terceiro capitulo diz respeito a parte descritiva da pesquisa empirica. Refere-se a
minha chegada em Salvador/Bahia e realizacdo do levantamento do universo da pesquisa
(janeiro a julho de 2012). Apresento a metodologia utilizada, Grounded Theory® (STRAUSS,
A.; CORBIN, J., 2012), partir da qual pude colher dados suficientes para alcancar os
resultados apresentados neste capitulo, e em seguida apontar as limitagfes do estudo. Nesse
sentido, os trés primeiros capitulos reinem dados sobre o diagnostico de malformacdo fetal
(estudo de ocorréncias) e a assisténcia pre-natal baseados em uma metodologia descritiva.

No quarto capitulo, aponto o funcionamento do setor de medicina fetal, incluindo
centro de bioimagem, centro obstétrico e unidade de tratamento intensivo neonatal, lugares
onde transitei na qualidade de pesquisadora, apontando elementos da observacdo sobre as
experiéncias das gestantes de alto-risco, gestantes com diagnéstico de Malformacéo fetal e
méaes com seus pequenos recém-nascidos pos-operados que portam algum tipo de deficiéncia.
As informantes anunciam diferentes questdes quanto a assisténcia pré-natal, ao parto, bem
como ao impacto de ter um filho com deficiéncia, ainda em situacdo de risco na UTI neonatal.
Ainda neste capitulo abordo a construcdo do discurso biomédico do DPN que, por um lado,
leva as gestantes manifestarem “alivio” face 0 esclarecimento do Diagnostico de malformagéo
fetal, dada sua incerteza anterior a chegada ao servico de referéncia; por outro lado, evidencio

que o discurso médico objetivo e informativo da pouca margem para que as mulheres

2 Strauss A.; Corbin J. (1990) Basics of Qualitative Research: Grounded Theory Procedures and Techniques,
2012.



19

expressem suas duvidas, fantasias e expectativas, deixadas do lado de fora do espacgo pré-
natal.

No quinto e ultimo capitulo, com base na Grounded Theory (STRAUSS, A,
CORBIN, J., 2012)°, realizei uma analise interpretativa sobre o diagnéstico pré-natal,
partindo inclusive do momento da confirmacdo do diagndstico da gravidez ao inesperado
impacto da noticia do diagnostico de malformacéo fetal, a partir do qual afloram as diferentes
percepcoes de risco. O discurso do risco se ofusca, se embaraca, se contradiz, se assombra, se
pasma ou desparece, de acordo com as diferentes reacGes das gestantes diante da imagem
malformada acinzentada visualizada por intermédio do aparelho de ultrassom no encontro
médico-paciente na consulta pré-natal. O surpreendente engajamento das gestantes junto as
tecnologias e procedimentos pré-natais aponta a franca tentativa de abrandar ou reverter as
condicdes do feto diante do avango da medicina. Para além da medicina, as vinte e cinco
entrevistadas afirmam a crenca no saber religioso, a partir da qual a deficiéncia pode ser
negada ou encarada como uma provacdo de Deus. Um designio de Deus que a mulher-mée
deve sujeitar como parte de sua travessia de vida.

Para finalizar, apresento as questbes chave que norteiam o desenvolvimento da
referente pesquisa: Serd o fornecimento diagnostico e o acompanhamento do feto in Utero em
sua condicdo, suficientes no que abrange a assisténcia integral a saide da mulher gravida?
Como se da a relacdo médico-paciente, diante do lugar hegemdnico da tecnologia em termos
de troca de contedo e experiéncia? Como a percepcdo de risco perpassa a experiéncia da
gravidez? Como mensurar o grau de normalidade referente a uma determinada sindrome? Ha
explicacBes sobre o prognostico de determinadas anomalias fetais? Ha informacfes sobre o
acompanhamento pos-natal? Qual o suporte social fornecido as familias que portam filhos
com algum tipo de deficiéncia na Bahia? Ou ainda, que viravolta acontecera na vida de uma
méde com um filho com deficiéncia? Questdes essas por mim levantadas, das quais algumas

puderam ser respondidas, outras, contudo, merecem estudo mais aprofundado.

¥ Strauss A & Corbin J. (1990) Basics of Qualitative Research: Grounded Theory Procedures and Techniques,
2012.
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Salvador, 2012. Hospital publico. No decorrer da entrevista, segue o depoimento de uma
gestante que teve o 1° filho com Sindrome de Edwards, vindo a 6bito ap6s 0 hascimento.

Eu descobri a gravidez com dois meses. Tomava (anticoncepcional), mas nédo era frequente,
tomava, parava de tomar, assim, quando eu descobri, eu tava gravida de dois meses, tendo
ameaca de aborto, ai eu desconfiei pelos enjoos, ai fui fazer ultrassom... Assim, perdendo
sangue, sentindo dores e sempre perdendo sangue, ai quando eu descobri, eu j& estava com
dois meses e oito semanas. Ai, quando eu comecei o pré-natal, quando eu fui fazer a primeira
ultrassom no pré-natal, com 18 semanas, pegou a translucéncia nucal, s6 que o0 médico néao
me disse, ai eu fui levando a gravidez, s6 que tendo ameaca de aborto, ai com quatro meses eu
tive mais uma ameacga. Fiz uma consulta com uma médica, ela disse que o Utero estava
fechado que ndo sabia porque tava tendo sangramento. Ai eu fiz mais um ultrassom, nédo

pegou o problema, ndo pegou nada, ai fui levando,..

Pesquisadora: Onde vocé estava fazendo o pré-natal e o ultrassom?

Eu fiz em Marilia, onde eu moro. Ai, ela ndo conseguiu ver o problema, nada, eu fiquei até os
seis meses tendo ameaca de aborto, perdendo o sangue sempre, ai quando eu fiz a Ultima
ultrassom, de seis messes para sete, ai 0 médico me disse que eram gémeos. Ai eu fiquei
desesperada, achando que eram gémeos... Isso em Marilia mesmo, no mesmo hospital que eu
fazia o pré-natal, ai ele me disse que eram gémeos, ai eu fiquei desesperada porque eu ndo
podia com um, imagine com dois, ai ele falou, mas faz a ultrassom detalhada, ai eu fiz, fui pra
Salvador, 1& no Iguatemi, fiz a ultrassom, ai pegou que estava com polidramnio (excesso de
liguido amnidtico), por isso que eu tava com a barriga grande, a barriga muito grande, e o
bebe tava com onfalocele, e isso eu vim pra ca logo sem encaminhamento, nada que 0s
médicos ndo deram, ai fui pra maternidade nova (Maternidade José Maria Magalhaes), nao
consegui atendimento, vim pra c& (Hospital Geral Roberto Santos) eu consegui logo s6 com a
minha ultrassom, ai fui fazendo o acompanhamento, dos sete meses até 38 semanas e alguns
dias, ai eu vim ter o bebé, o hospital estava em greve, ai quando eu cheguei aqui na porta, tive
que voltar, ai quando eu voltei era uma quarta-feira, eu tinha que fazer um ultrassom com
Doppler, eu fiz, quando chegou 14, ela me disse que o bebé ia morrer quando nascesse, porque
ele tava muito debilitado, e o tamanho dele era de uma crianga bem menor com pouco tempo
de gestacdo, ai eu vim pra cd, continuei, vim nesse mesmo dia, mas ndo consegui atendimento

(internacdo) porque ainda estava em greve, quando foi na quarta-feira, na terca-feira eu vim,
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0s médicos estavam em reunido, ai na quarta voltaram a atender, ai eu peguei e me internei,
porque eu tava perdendo liquido, ai me internei, tive no outro dia, meio-dia, aqui, ai quando
ele nasceu eu fiquei uns seis dias aqui. Tomei Rogan, isso sem saber o que ele tinha, como eu
fiz cesarea, eu s6 vim saber, assim enroladinho, eu ndo via os problemas, nem nada, quando
o0s trés dias depois meu esposo foi ver, ele ficou logo sabendo dos problemas.... Ele nasceu
com onfalocele bem grande, com o figado e o intestino pra fora, nasceu com o pulméo
malformado, coracdo, com malformacédo nas pernas, o pé dele era diferente assim, era bem
comprido e as maos eram fechadas, coisas que ndo tinha visto na ultrassom, as méos dele
eram fechadas, e tinha malformacdo no globo ocular, no caso se crescesse ndo poderia
enxergar nada, as orelhinhas, elas bem pra baixo assim, ai depois de muito tempo. Ela me
disse que, quando eu ja tive alta, ela me disse que ele gue os testiculos dele ndo desceram. Ai
ela pegou isso e falou sem saber que era a Sindrome de Edwards, ela disse que estava
suspeitando, ai eu fui pesquisar para saber o que era e ai ela depois, ela veio me dizer que era
essa sindrome mesmo, e que o bebé tinha pouco tempo de vida e que, se muito trés meses,
entdo ndo dava pra fazer a cirurgia porque era muito grande e ndo tinha o espaco pra colocar
0s 6rgdos pra dentro. Ele nasceu com 1.965g, ele era pequeno ndo dava pra fazer a cirurgia, ai
esperou ndo tinha a cirurgia do coracdo, ai antes de chegar a fazer qualquer cirurgia, ele

faleceu com 40 semanas.
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1 A CONFIGURACAO DO DIAGNOSTICO PRE-NATAL E O NASCIMENTO
MEDICINA FETAL NO CONTEXTO DA BIOMEDICALIZACAO

NOs somos tanto gratas e criticas a tecnologia e nos sabemos que
“natural” foi tdo simplesmente um rotulo para nossas possibilidades e
problemas de gravidez

Rapp, 2000, p.5.

1.1 A biomedicalizacdo e medicina do risco

As mudancas no campo da medicina sdo cumulativas, se ramificam e expandem
através de multiplas dimensdes ao longo dos ultimos séculos. A pratica médica tem sido
reformulada por meio da tecnologizacao e capitalizacdo incidindo peculiarmente ao longo do
século XXI por meio da prevaléncia de planos e seguros de salde privados, sistemas de
reembolso e investimentos no diagndstico e no tratamento médicos associados com célculos
de lucratividade. Assim, desenvolvimento de bioengenharia, gendmica e computacdo com
consequente aperfeicoamento de aparelhos e técnicas laboratoriais adentram o espaco clinico
e hospitalar, instituindo novas formas de lidar com a saude e doenca (ROSE, 2007).

As instituicBes biomédicas organizam suas praticas fundamentalmente com base em
trés referenciais: diagnostico, tratamento e intervencdes ligadas a determinadas condicBes
e/ou patologias. A formatacdo do diagnostico tornou-se hoje um dos aspectos chave da pratica
médica. Um dos pontos a destacar é a expansdo do diagnostico pré-natal, por meio da ampla
difusdo de diferentes tecnologias, que se infiltram nos mais diversos paises de acordo com
suas especificidades historicas, culturais, sociais, politicas e inclusive, especificidades de
gestdo em salde. Ndo a toa, Muller-Rockstroh (2012) afirma ser impossivel pensar a
tecnologia de forma isolada, ou seja, cindida de determinado contexto social cuja apropriagdo
se da de forma bem especifica. Dai 0 termo utilizado pela autora “technology in context”
enfatizando que cada pais, estado, municipio e regido apresenta uma forma de incidéncia da
tecnologia na qual prevalecera esta ou aquela técnica com suas especificidades locais.

O conceito de biomedicalizacdo, desenvolvido por Clarke e seus colaboradores (2003),

vem justamente abranger o novo panorama que se configura na medicina, apontando formas
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multifacetarias e multidimensionais de sua incidéncia por meio da administracdo da doenca
cronica, da antecipacdo diagnostica de determinada sindrome, da regulagcdo da reproducéo,
avaliacdo e gestao do risco, busca de um corpo saudavel, entre outros (CLARKE et at., 2003;
ROSE, 2007). Nesse contexto, Clarke e colaboradores (2010) inauguram a Teoria de
Biomedicalizacdo destacando cinco amplos e profundos processos sociais: 1) privatizagao e
comodificacdo, 2) risco e vigilancia, 3) expansdo das praticas tecnocientificas, 4) distribuicdo
do conhecimento e 5) transformacdo do corpo e subjetividade. Estes conceitos sdo bastante
ricos para pensar o desenvolvimento da medicina fetal, que se torna possivel mediante esse
amplo conjunto de mudancas socioculturais.

Retomando o pensamento de Michael Foucault (1976) sobre o processo de
medicalizacdo social, destaca-se a interferéncia do nivel biolégico no campo de intervencédo
médica e seus efeitos no ser humano. Foucault ressalta, a partir do século XVIII, a presenca
de forte rede de medicalizacdo por meio de instituicbes e servicos de salde, o crescente
estudo da hospitalizagdo e do meio ambiente (sistema de limpeza, conservagéo da cidade) que
vao afetar diretamente 0 comportamento e as condutas dos seres humanos. Aponta claramente
que o processo de medicalizacdo das sociedades e da populacdo vai se intensificando a partir
do século XIX, dada instituicdo de um olhar voltado para o coletivo que tem como

fundamento uma tecnologia do corpo social. Em suas palavras:

A medicina (moderna) é uma pratica social, apenas um dos seus aspectos é
individualista e valoriza as relagBes entre 0 médico e o paciente (FOUCAULT,
2011, p.404).

De acordo com Foucault, o controle da sociedade sobre os individuos se d& no nivel do
corpo (somatico, bioldgico), apresentando uma dimenséao biopolitica; deste modo, a medicina
constitui-se uma estratégia biopolitica de regulacdo econdmica e social. E nesse sentido que
se pode observar as transformaces inerentes ao processo de medicalizagao social ao longo da
histéria. Varios sociologos (ZOLA, 1972, FREIDSON, 1970, ILLICH, 1975, CONRAD,
1975 apud ZORZANELLI et al., 2014) seguem com essa discussdo, debrucando-se sobre as

varias formas em que a medicina vem sendo incorporada ao processo social no decorrer do

* E importante ressaltar que a analise de Michael Foucault diz respeito ao surgimento da medicina moderna no
contexto europeu desde final do século XVII ao inicio do século XIX, destacando estratégias voltadas para a
melhoria das condicOes de salde que serviram de base para constituicdo do Estado—nacgdo. Ainda assim,
alguns de seus conceitos servem de referéncia para pensar a sociedade nos dias de hoje.
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século XX°. Zola publica, em 1972, o artigo Medicine as an Institute of Control, referindo-se
a medicina como um lugar de regulagéo social, vindo a substituir o papel tradicionalmente
ocupado pela religido e pela lei. Em A expropriacdo da saude: némesis da medicina, Illich
(1975, p. 9) enfatiza a dindmica da empresa médica com “o poder de encher suas vitimas com
terapias que elas foram ensinadas a desejar”, apontando o processo de medicalizagédo da vida e
seus perigos face a industrializacdo e a necessidade de produtividade da sociedade capitalista.
Lupton (1999) reflete sobre a ideia de controle social exercido pela medicina, evidenciando
diferentes jogos e interesses que ndo foram considerados por esses autores. A autora critica a
nogdo de imperalismo médico, considerando-o insuficiente para pensar a relacdo entre os
interesses do mercado, dos médicos e do publico leigo. Para a autora, o publico leigo ndo €
simplesmente vitima da medicalizacdo, ao contrario, participa ativamente desse processo
(ZORZANELLLI, et al., 2014).

Em 2010, Conrad publica The medicalizacion of society: on the transformation of
Human conditions into Treatable Disorders, mostrando o qudo os aspectos mais infimos da
vida ganham jurisdicdo medica e evidenciando uma potente transformacdo social, uma vez
gue os desvios sociais passam a ser tratados como doencas ou sindromes, junto a propria
criagdo de novas categorias de doengas.

A biomedicalizacdo aponta justamente a aproximacdo de aspectos humanos e ndo-
humanos através do desenvolvimento da biologia molecular, citogenética, novas tecnologias

reprodutivas e pré-natais.

No comego do século XXI, tais inovagdes tecnocientificas sdo as joias na clinica que
coroam a biomedicina e vetores da biomedicalizagdo no Ocidente e além...
(CLARKE, 2003, p. 48).

Deste modo, o aparato tecnoldgico incide no seio do processo de reproducdo humana,
no nivel mais detalhado no qual a percepcdo humana passa a caminhar junto as informacdes
veiculadas pela tecnologia. A gravidez, uma experiéncia tdo préxima da mulher, no qual seu
corpo anuncia mudancas, € na atualidade traduzido pelo olhar médico sob uma tela que
fornece noticias sobre a gravidez e condicdes do feto; visdo essa prevalente na presente
pesquisa por meio da fala das informantes. A tecnologia traz novas informacgdes e novos

conhecimentos que suscitam uma nova concepcdo da gravidez. Ndo € necessario ir de

® Mais informacdes ver Zorzanelli. R.; Ortega, F; Junior bezerra, B. Um panorama sobre as varia¢es em torno
do conceito de medicalizagdo entre 1950-2010. Ciéncia & Salde Coletiva, 2014.
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encontro as tecnologias de inovacdo a saude, porém é preciso poder dimensionar a
contribuicéo e a utilidade dessas inovagoes.

Na contramao do discurso da maioria das entrevistadas, a citacao inicial que introduz o
primeiro capitulo da tese refere-se a uma jovem gestante que relata suas duas experiéncias de
gravidez, apontado as diferencas corporais e as diferentes sensacdes de uma para outra. A
primeira € relatada como bastante problematica e cercada de informacgdes médicas difusas e
equivocadas, como também de procedimentos inadequados na tentativa de seguir a gravidez a
termo. Aponta a fragilidade do desconhecimento médico em cidades do interior da Bahia e
também a auséncia de insumos bésicos de salde. Experiéncia totalmente diferente da segunda
gravidez, cujo estado corporal e sentimento s&o de uma gestacdo tranquila. O que fez a
gestante adiar a procura da assisténcia pré-natal como uma forma a assegurar a condicdo de
normalidade do feto. Esta citacdo serve para refletir sobre a assisténcia pré-natal nos
municipios bem no interior onde o0 acesso a saude é bastante precario. A entrevistada tem de
viajar por mais de quatro horas para garantir o acesso ao insumo basico a salide no caso de
risco fetal (garantir a aplicacdo da injecdo Rogan no momento do nascimento do filho devido
a divergéncia de Rh).

Este cenario aponta para uma situacdo paradoxal, pois a gestante nos dias de hoje é
rodeada de informacdes e cursos provenientes da internet, informacGes médicas, de peritos,
conselhos de amigas e familiares como uma forma de garantir um ‘bom acompanhamento
pré-natal’. Toda essa orientacdo ndo garante a auséncia de intercorréncias ao longo do
processo gestacional, nem qualificacdo do meédico para condicGes especificas, deflagrando a
necessidade de capacitacdo por parte dos médicos e profissionais de saude diante dos avancos
tecnoldgicos no espaco pré-natal.

De qualquer forma, a mulher costuma seguir o conjunto de orientacdes, mostrando
uma postura de “responsabilidade” diante da gravidez e busca de ter um filho saudavel
(LUPTON, 1999; GUILAM, 2003)°.

Na dinamica destas transformacdes, o conceito de risco ocupa lugar central,
compreendido como uma estratégia de poder regulatério no qual os individuos, bem como a
propria populagdo, sdo monitorados e geridos através de determinados pressupostos em

consonancia com a norma. O risco vem justamente assinalar os desvios da norma. A

® As duas autoras destacam, que a partir do momento no qual a mulher considera a ideia de ficar gravida, é
encaminhada a engajar-se em uma série de praticas seja para garantir o sucesso da fertilizagao, seu melhor
estado de sadde e o de seu bebé. Inserida assim em forte rede de vigilancia e monitoramento, incentivada a ler
e realizar cursos para adquirir conhecimentos do que é saudavel e do que se deve evitar para ndo correr
nenhum tipo risco. Dificil ndo aderir a tais préaticas, pois caso algo aconteca de errado, as razdes ja estdo postas
e a responsabilidade recai sobre a mulher.
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normalizacéo se refere as formas de comportamento considerados ideais, aos status de saude
identificados a partir da mensuracdo de determinada populagédo, ou subgrupo populacional
(FOUCAULT, 1988). O individuo moderno € cercado por uma rede de técnicas e poder pela
qual deve transitar tendo conhecimento dos fatores que o colocam em risco.

Por esse viés, conforme assinala Lupton (1999), o desenvolvimento da estatistica e

ciéncia probabilistica delineia a constru¢cdo moderna da no¢éo técnica de risco.

A ciéncia da probabilidade e estatistica foi desenvolvida como um meio de calcular
a norma e identificar desvios da norma, portanto, de incorporar a crenca de que
ordenando e contando racionalmente se poderia conseguir controlar as desordens
(LUPTON, 1999 apud HACKING, 1990).

A partir dos célculos probabilisticos, obtém-se os fatores e grupos de risco que
indicam a possibilidade inerente de desvio a norma. Esse € o conceito contemporaneo de risco
que vigora na sociedade ocidental Todavia, varios estudiosos apontam sua crescente
expansao e as mudancas do seu significado ao longo da histéria. Lupton (1999) enfatiza a
intensificacdo do uso desse conceito nas Gltimas décadas’, salientando que a noc&o de risco
pertence tanto ao mundo da ciéncia quanto a linguagem do senso comum, embora com
conotacdes diferenciadas.

Vale dizer que no decorrer do século XVIII, “correr risco” (LUPTON, 1999) incluia a
ideia de que algo bom ou ruim poderia acontecer (chance/probabilidade de obter algo, junto a
nocdo de perda/perigo iminente). Ao ser incorporado pela ciéncia estatistica, nos séculos
XVII e XIX, enfatiza-se entdo a crenca em uma racionalidade capaz de contabilizar
determinados fendmenos e acontecimentos como uma forma de controlar a desordem e 0s
infortinios, evitando assim o que poderia ser causador de risco. No entanto, a ideia de
probabilidade passa cada vez mais a estar associada ao risco de que algo perigoso e
ameacador na vida dos individuos. Essa concepcéo, segundo Lupton (1999), predomina ainda
hoje na visdo leiga que vislumbra risco como algo negativo; diferente da visdo cientifica que
se fundamenta na andlise de risco, avaliacdo de risco, comunicacdo de risco e, finalmente,
gestdo de risco, em franca tentativa de diminuir o grau de incerteza dos acontecimentos e
experiéncias. Porém, nem sempre isso é possivel. E nem sempre isso é aplicavel a linguagem

do publico leigo.

’ Mais informag@es ver: Lupton, D. Risk. Routledge, London and New York, 1999.
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Partindo da abordagem foucaultiana®, Lupton (1999) sinaliza que a nogdo de risco esta
inserida na ideia de governamentalidade, através da formacdo de uma rede heterogénea de
atores interativos, instituicdes, conhecimentos e praticas. Quanto ao conceito de risco,
interessa-nos destacar sua relacdo com a medicina, tendo por base calculos estatisticos e
probabilisticos dirigidos a populacdo como um todo ou a grupos sociais particulares
identificados como “grupos de risco” ou “grupos de alto risco”.

Nesse sentido, Castel (1991) comenta que essas novas estratégias de regulacdo
inauguram a nocdo de fatores de risco, sustentado por meio de informacdes abstratas, capazes
de produzir riscos aplicaveis de forma geral. No entanto, ainda que o risco seja mensuravel a
partir de dados populacionais, ele ndo se apresenta da mesma forma para os individuos,

conforme comenta Lupton (1999), citando o trabalho de Ewald®:

Cada individuo em uma populagéo especifica € compreendido como sendo um fator
de risco ou exposto a algum tipo de risco, porém cada individuo ndo é igualmente
provavel de ser vitima de uma situacdo de risco ou possua 0 mesmo grau de risco
(EWALD, 1991, p. 203 apud LUPTON, 1999, p. 95).

De fato, passamos a viver em uma sociedade onde todos se sentem em risco'®, ainda
que com graus diferenciados, produzindo um sentimento de ansiedade difusa. Inseridos no
campo da medicina do risco, estamos todos submetidos a forte rede de vigilancia a partir de
uma série de procedimentos e praticas que envolvem a atencéo a satde por meio da realizacdo
de elaborados testes de screening, da crescente rotina de exames e da elaboracdo de estilos de
vida saudaveis etc. Por esse viés, autores como Guilam (2003) e Chazan (2005) referem-se a
gravidez hoje como um fendmeno cercado por essa extensa rede de monitoramento e
procedimentos em torno da mulher e do feto. O modelo biomédico da gravidez se sustenta a
partir da linguagem de risco da ciéncia, na qual a gestante e o casal sdo convidados a fazer
escolhas ao longo do pré-natal. Por esse viés, Guilam (2003) retoma a antiga maxima
“gravidez ndo ¢ doenca”, substituindo-a por “nenhuma gravidez € isenta de riscos”. Segundo

essa autora, hd uma mudanca na postura do médico que agrega sua funcdo original de tratar de

¥ Ainda que Foucault ndo tenha desenvolvido um topico especifico sobre ‘risco’, seus escritos sobre
governamentalidade estdo na base da analise do risco como uma tecnologia politica (PETERSEN, apud Castel,
1991; EWALD, 1991).

% Ewald, F. Insurance and risks. In Burchell, G, Gordon, C and Miller, P (eds). The Foucault Effects: Studies in
Governmentality. London: Harverst/Wheatsheaf, pp. 281-98, julho, 1991.

10 Cabe nos ressaltar que ndo faz parte do objetivo desta tese enveredar pelos escritos sociolégicos sobre risco na
atualidade, descrevendo as diferentes analises socioculturais, pois fugiria em muito ao escopo da tese. Somente
apontar que o DPN e a medicina fetal tém por referéncia o conceito de risco na aplicagdo de sua pratica,
revelando-se na série de tecnologias que acompanham o pré-natal hoje.
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doencas, a fungdo de informar riscos sobre a satde do individuo, tornando-se um expert em
estilos de vida.

O paradoxo do discurso contemporaneo do risco envolve varias dimensfes. Hunt,
Castafieda e Voogd, (2006) atentam para as noc¢des leiga, clinica e epidemioldgica. No
contexto epidemioldgico, o risco se refere a associagéo estatistica encontrada em determinada
populacdo. No cenario clinico, relaciona-se a probabilidade de ocorréncia de uma doenca
particular e seu efeito para o individuo. Em relacdo a percepcao leiga, o risco frequentemente
significa uma doenca atual ou futura. Importantes aspectos a serem considerados na pratica
clinica cotidiana.

Gross e Shuval (2008) apresentam o conceito de medicina do risco, partindo do
pressuposto de ser esse um aspecto sociocultural predominante na sociedade ocidental na
atualidade. Essas autoras realizam um estudo com mulheres ultra-ortodoxas judias indicando
consideravel rejeicdo a medicina do risco (e ao screening genético pré-natal), com base em
fatores como discrepancia cultural, auséncia de informac6es, proibicOes religiosas e
significados entre salde e doenca (entre outros). Apontam para os valores sociais dominantes
e refletem como esses sdo ou ndo incorporados por determinado grupo social. As autoras
avancam na discussdo, concebendo a medicina do risco como origindria de divergentes
concepcdes de conhecimentos (gnosis), que abarcam primordialmente as nogOes de
probabilidade x certeza. Destacam entdo os conceitos de diagnosis e prognosis por
prevalecerem na base da atuacdo clinica nos dias de hoje, conceitos esses extremantes
significativos e orientadores na concepcdo do Diagndstico Pré-Natal (DPN), da medicina fetal
e, especialmente nesta tese, que acompanha o percurso de mulheres gravidas de alto- risco, no
caso, de alto risco fetal.

O risco faz parte de um dos aspectos cruciais do movimento de biomedicalizacéo,
construindo um novo paradigma sobre a medicina na atualidade e uma nova forma de lidar
com a saude, doenca, anomalia, deficiéncia, vida e morte, face sua insercdo em uma légica
preditiva e possivel antecipacdo de determinado evento. Antecipacdo de uma vida,
antecipacdo de uma doenca, antecipacdo de um (ser) por vir e, no caso da medicina fetal,
antecipacdo de uma deficiéncia (MIRLESSE, 2014). Antecipa¢do de algo com certo grau de
incerteza ou, por vezes, antecipacdo de algo que exprime certo grau de certeza. Na logica
biomedica, concentram-se os achados diagndsticos, de tratamento, intervencao e reabilitagao.

O diagnéstico nos coloca frente a frente ao progndstico, ou seja, frente a frente a
incerteza. No espaco pré-natal, ndo ha garantias sobre o prognostico e em determinadas

situacOes inclusive ndo ha garantias sobre o diagnostico, uma vez que pode se alterar no
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decorrer da gestacdo. Ademais, ndo h& como prever o diagnéstico de algumas sindromes em
relacdo ao grau de severidade, ou seja, a variabilidade de sua expressdo. Dai a questdo
levantada por Lowy (2010): como mensurar o grau de normalidade referente a uma
determinada sindrome? O que podemos considerar uma doenca grave e incuravel? Qual o
limite para considerar o anormal inaceitavel? Questdes que permeiam insistentemente a
pratica da medicina fetal e convidam a reflexdo. Um ponto que me interessa destacar diz
respeito ao contexto biopolitico contemporaneo no qual vigoram politicas de controle e
vigilancia, diferentes formas de deciséo e cuidado adotadas por profissionais e pacientes e,
finalmente, a articulagdo dos diversos atores sociais que tornam esse processo dindmico e
peculiar em cada regido, estado e pais. Ndo podemos deixar de citar a influéncia do mercado,
da lucratividade que envolve as tecnologias pré-natais, com custos bastante diferenciados
dependendo do tipo de tecnologia utilizada e como se sustenta a organizacao a salude em cada
pais.

Nesse contexto, observa-se a grande diferenca entre 0s paises que possuem um sistema
de atencdo a salde publica dirigida a populacdo como um todo para aqueles em que ocorre
uma combinacdo entre acGes publicas e privadas em um franco movimento de privatizacao da
salide nos quais 0 acesso aos recursos é bastante desigual.

Com efeito, o espaco pré-natal tem ocupado um lugar de especial importancia na
incorporagdo de regimes de vida, inseridos no dispositivo de biopoder, incidindo sobre os
habitos reprodutivos, a salide da mulher e do feto e o préprio valor dado ao aborto
(STORNER, 2010). Nos paises do Norte, a descriminalizacdo do aborto se deu entre 0s anos
de 1960 e os anos de 1970. No Reino Unido, foi legalizado na Inglaterra, Escécia e Pais de
Gales em 1967; nos Estados Unidos, o conhecido caso Roe versus Wade marca a conquista
histérica das mulheres referente a legalizacdo do aborto em 1973, quando a Suprema Corte
afirma que a proibicdo do aborto significaria a violacdo do direito constitucional de
privacidade. Ainda assim, atualmente o aborto por anomalia fetal tem sido alvo de discusséo
nesses paises, uma vez que é dificil estipular quais anomalias devem ser interrompidas e quais
devem levar adiante a gestacdo. Da mesma forma, varia, nos diferentes paises, o tempo
gestacional permitido para a interrupgdo da gravidez. Ha de se considerar que nem sempre 0
pensamento médico coincide com o pensamento da mulher gravida e do casal.

Mirlesse (2014) sinaliza o quanto a possibilidade de antecipacdo diagnostica de uma
deficiéncia no recém-nascido tem modificado o pensamento médico e a propria préatica da
obstetricia, da mesma forma que vem modificando a experiéncia das mulheres/casais frente ao

percurso da gravidez, desde a concep¢do até muito depois do nascimento. Essa questdo
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merece ainda ser discutida face ao inusitado das informacgGes recebidas no decorrer da
gravidez e aos possiveis desdobramentos na vida da mulher e da familia, bem como na
prépria forma de organizacgéo da saude e suas regulagdes. Ter um filho portador de deficiéncia
requer cuidados, um aparato social, informacdes e profissionais capacitados, refletir sobre a
influéncia na vida do casal/familia e quais os valores, normas sociais permeiam a vida com

deficiéncias (priorizando aqui anomalias do desenvolvimento).

1.2 A definigdo médica de anomalia congénita e malformacao fetal

Ao realizar um levantamento sobre a definicdo de malformacdo fetal na literatura
médica, observo que sua terminologia aparece com diferentes descri¢des em livros, manuais e
artigos. De acordo com Marquezin, G; Kocourek, G. (2007), os termos defeitos congénitos,
malformacdes congénitas e anomalias congénitas sdo usados para descrever defeitos do
desenvolvimento presentes na ocasido do nascimento, sendo facilmente substituiveis um pelo
outro. No entanto, Horowitz (2005) em sua tese de doutorado, opta pela expressdo defeito
congénito por acreditar ser esta uma definicdo mais abrangente ao incluir toda anomalia
funcional ou estrutural do desenvolvimento do feto.

Ao elaborarem a “Declaracdo de Nascido Vivo: campo 34 - Manual de Anomalias

» 11 geneticistas do Centro de Genética Médica da

congénitas (Ministério da Saude)
Universidade Federal de Sdo Paulo, referem-se a grande variagdo quanto a classificacdo e
nomenclatura das anomalias congénitas e em funcéo disso, dividem as anomalias congénitas
em quatro categorias: malformacdo (anormalidade primordial), disrupcdo (ruptura),
deformidade (forma anormal) e displasia (anormalidade na organizacdo das células).
Podemos descrevé-las da seguinte forma: a) malformacdo congénita diz respeito a um defeito
morfolégico de um 6rgéo, parte de um 6rgdo ou regido maior do corpo resultante do processo
de desenvolvimento intrinsecamente anormal (anormalidade primordial); b) disrupcdo é o
defeito morfolégico de um érgdo, parte de um 6rgdo, ou uma regido maior do corpo resultante
do desarranjo de um processo de desenvolvimento originalmente normal ou de uma

interferéncia sobre este processo; c) deformidade refere-se a forma ou posi¢cdo anormal de

! Secretaria Municipal da Satde de S&o Paulo, Coordenacéo de Epidemiologia e Informacéo (CEInfo). Sistema
de Informaces sobre Nascidos Vivos (SISNAC). Declaracdo de Nascido Vivo: campo 34 — Manual de
anomalias congénitas. Sao Paulo.
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uma parte do corpo causada por forcas mecénicas; e d) displasia diz respeito a uma
normalidade da organizag&o das células ao formarem tecidos e seus resultados morfoldgicos.

Com vistas a aprofundar a visdo apresentada no Manual de anomalias congénitas,
lanco médo da sétima edicdo de Smith’s Recognizable patterns of Human Malformation
(2014), publicada por Jones e seus colaboradores. Jones e colaboradores (2014) dedicam o
livro em memdria de David Weyhe Smith, pediatra americano dismoforlogista quem primeiro
escreveu sobre o estudo de padrdes observaveis e de conhecimento sobre malformacGes
humanas, privilegiando aspectos da embriologia, clinica e genética e reconhecendo-0s como
questBes importantes na area da pediatria. O livro é considerado um exemplar no campo da
medicina fetal.

Um dos objetivos da recente publicacdo de Jones e seus colaboradores (2014) é prover
ao leitor um texto com conhecimento basico para os leitores interessados em compreender as
alteracGes na morfogénese, com forte intuito de auxiliar os pacientes e familiares. Nesse
sentido, os autores destacam que todas as anomalias podem ser explicadas com base em
problemas particulares da morfologia que se desdobram em graduacdes de defeitos
subsequentes. Atualmente, o desenvolvimento do estudo dos erros metabolicos proporcionou
maior entendimento bioquimico, com consequente acumulacdo de conhecimentos ligados aos
defeitos da morfogénese. No entanto, os fatores metabdlicos estdo ligados a deformacdes,
categorias separadas das malformacoes fetais.

E com base nesta publicagio que os autores do “Manual de anomalias congénitas
(Ministério da Saude) organizam a divisdo das anomalias congénitas em quatro categorias.
Segundo Jones e colaboradores (2014), tipos de padrdes de defeitos estruturais que podem ser
divididos em quatro categorias'?: a primeira se refere a sequéncia malformativa, na qual
ocorre uma formacao pobre do tecido, iniciando uma cadeia de defeitos subsequentes. Estas
manifestaces podem variar no grau de severidade, desde uma condi¢cdo mais préxima a
normalidade até condi¢cGes bem mais severas.

Na segunda categoria, a deformacdo (sequéncia deformativa), ndo é resultante de
problema com o embrido ou feto, mas de forgas mecanicas, como com as contracGes uterinas
gue podem resultar em uma morfogénese alterada. O oligohidrdminio € uma sequéncia
deformativa, causada por um vazamento cronico do liquido amnidtico.

Quanto a disrupcdo cabe destacar que o feto se apresenta em condi¢cdo normal de

desenvolvimento, porém esta sujeito a um tipo de problema destrutivo que tem suas préprias

12 Mais informag@es sobre cada uma destas categorias encontram-se no livro: JONES ET AL. Smith’s
Recognizable Patterns of Human Malformation, 72 Ediction, 2013 (http://ebooks.elsevier.com).
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consequéncias. Tais disrupces podem ser de origens vasculares, infecciosas ou mecéanicas. A
ultima categoria, por sua vez, é denominada displasia e diz respeito a um defeito primério,
ligado a uma lacuna na organizacéo das células nos tecidos (JONES et al., 2014).

Existem pacientes que possuem defeitos estruturais maltiplos que ndo podem ser
explicados com base em um Unico defeito desencadeante e suas consequéncias, mas antes
parecem ser a consequéncia de multiplos defeitos em um ou mais tecidos, sdo referidos como
sindromes de malformacdo. A etiologia das Sindromes malformativas inclui anormalidades
cromossoémicas, desordens de genes mutantes e teratogénicos ambientais. Entretanto, ha ainda
muitos tipos de etiologia ndo resolvidas em vérias sindromes existentes (JONES et al., 2014).

O objeto de estudo da referente pesquisa diz respeito a deteccdo e diagnostico pré-
natal de malformacdo no feto ao longo da gestacdo na atencdo ao pré-natal, tendo em vista o
recurso prevalente do ultrassom obstétrico no setor de medicina fetal. E nesse sentido
comenta Bonfim (2009), que o termo malformacdo é preferencialmente utilizado pelos
ultrassonografistas ao identificar algum tipo de alteracdo no exame ecografico no
acompanhamento ao pré-natal. Nesta tese também opto, como Olga Bonfim, por utilizar este
termo, destacando o olhar do ultrassonografista diante de uma malformacédo fetal e seus
efeitos na assisténcia a salde e na experiéncia da mulher. Em determinados contextos utilizo
também o termo anomalia congénita, por envolver uma amplitude maior de
condigdes/patologias fetais.

Cabe ainda citar a definicdo da Organizacdo Pan-Americana de Saude: “todo defeito
na constituicdo de algum 6rgdo ou conjunto de 6rgdos que determine uma anomalia
morfolégica estrutural presente no nascimento devido a causa genética, ambiental ou mista"
(OPAS, 1984). Isto é, qualquer alteracdo no decorrer do desenvolvimento embrionario pode
resultar em uma malformacao, podendo variar desde pequenas assimetrias até defeitos com
maiores comprometimentos estéticos e funcionais. Segundo Botelho (2001), a malformacéo
congénita pode estar presente no momento do nascimento ou manifestar-se em etapas mais
avancada da vida. As causas, contudo, estdo ligadas a eventos que precedem ao nascimento,
podendo ser herdada ou adquirida. Nao é nosso objetivo aprofundarmos a discussdo médica
sobre a definicdo de malformacg&o congénita, apenas assinalar que este termo esté relacionado
a outros conceitos inserido no campo de estudo da morfologia.

Em suma, apresento a definicdo de Santos (2005, p. 1) por bem sintetizar os aspectos
supracitados: “a constitui¢do de uma malformagao esta relacionada a uma anomalia funcional
ou estrutural do desenvolvimento do feto, decorrente de fator originario antes do nascimento,

por razdes de ordem genética, ambiental ou desconhecido”.


https://pt.wikipedia.org/wiki/OPAS
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Obviamente, a referente pesquisa também analisou casos de anomalias cromossémicas
nas quais estavam presentes malformagdes congénitas consideradas sinais/marcadores que,
analisados em conjunto, sugerem a presenca de uma sindrome cromossoémica.

De acordo com Jones e colaboradores (2013), a informacdo genética que guia a
morfogénese e funcdo de um individuo esta contido dentro do zigoto. A partir do processo de
divisdo celular que ocorre ativacdo ou inativacdo de determinados genes, isso € 0 que permite
as células assumirem papéis diversos no desenvolvimento do feto. Esse processo tem tempo e
sequéncia especificos no inicio da morfogénese, com pouco espaco para 0 aparecimento de
erros. No entanto, ainda que raros podem acontecer erros nos diferentes estagios da
morfogénese. Como colocado anteriormente, podem acontecer quatro tipos de
desenvolvimento patoldgicos que levam a anomalias congénitas. Ainda que o processo da
morfogénese seja controlado geneticamente, ha de se considerar a capacidade de um
individuo alcangar seu potencial genético em relagdo a estrutura, crescimento e
desenvolvimento cognitivo, sendo também afetados por fatores ambientais presentes tanto no
espaco pré-natal quanto na vida pos-natal.

A genética clinica pré-natal tem contribuido para pesquisar a origem dos problemas,
envolvendo as informagdes genéticas intrinsecas ao processo de formacdo do individuo. A
partir do estudo do impacto das anormalidades genéticas na morfogénese que surgem técnicas
de screening genético e o aconselhamento genético como uma forma de discutir essas
informac0es e criar estratégias de prevencdo em determinadas condicoes.

E nesse sentido que, a partir da década de 1940, criou-se uma nova profissdo nos
Estados Unidos, o aconselhamento genético, proposta desenvolvida pelo médico Sheldon
Reed para oferecer atendimento e orientacdo a familias de pessoas com doencas genéticas no
Instituto Dight de Genética Humana (DINIZ et al., 2009). O aconselhamento genético pode
ser pré-concepcional ou pré-natal, com objetivo de informar os riscos que envolvem o
processo reprodutivo no ambito da genética clinica.

O aconselhamento genético no Brasil é muito restrito, sendo oferecido em poucos
centros médicos e, diferente dos Estados Unidos, o aconselhamento genético s6 pode ser
oferecido por médico em nosso pais (CORREA; GUILAM, 2007). Esta pratica, contudo, vem
se expandindo e caminha junto com a emergéncia de outro segmento profissional - a
Medicina Fetal, que engloba préaticas de Diagnostico Pré-Natal e terapia fetal neonatal.

E importante explicitar que nem toda malformacio congénita tem origem genética,
porém algumas delas envolvem sindromes genéticas que merecem um acompanhamento por

parte de um geneticista.
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1.3 Configuragdo do Diagnostico Pré-Natal e suas diferentes repercussoes

E somente no inicio do século XX que surge a deteccdo da gravidez como um
dispositivo diagndstico. Até a década de 1940, a confirmagédo de que um feto fora concebido
sO ocorria quando a mulher sentia os primeiros movimentos fetais em torno dos trés meses de
gravidez. Nessa época, surgem o0s primeiros testes laboratoriais para a confirmacdo da
gravidez, realizados com a urina da mulher a partir de, no minimo, 30 dias de atraso
menstrual. Na década 1970, foi inventado o teste de sangue B-HCG (deteccdo da dosagem do
horménio Gonadotrofina coribnica, produzido pela implantacdo do feto no Utero) que
confirma a gravidez de forma mais segura e precoce (CHAZAN, 2005).

Novos dispositivos sdo inseridos na vida da mulher possibilitando a realizacdo de um
diagndstico da gravidez via dispositivos tecnolégicos e laboratoriais, introduzindo-se assim
um carater médico a experiéncia da gravidez, que caminha junto a propria percepcdo da
mulher sobre sua condicéo.

Em um longo percurso historico, marcado por diferentes disputas e especificidades em
diferentes regides, a obstetricia passa a ocupar um lugar de saber sobre o corpo feminino,
ampliando 0 manuseio de instrumentos diagndsticos e impondo-se como uma pratica médica
cientifica profissional que vem se expandindo de forma crescente nos dois ultimos séculos
(MARTIN, 2004).

Lowy (2011) refere-se ao desenvolvimento histérico das técnicas diagnosticas,
ressaltando o delineamento do dispositivo de diagndstico pré-natal por meio da jungdo de
quatro inovacdes técnicas: aprimoramento da ecografia obstétrica, amniocentese, visualizacao
dos cromossomas humanos e pesquisas sobre os marcadores séricos durante a gestacdo.
Aliado ao progresso da ciéncia e da técnica, o desenvolvimento do Diagnostico Pré-Natal
(DPN) foi possivel gracas a liberacéo do aborto nos paises do Norte e sua forma de aplicagdo
na préatica cotidiana do acompanhamento da gravidez em func¢éo da cultura e politica de salde
de cada pais.

Inicialmente, apresentaremos cada uma dessas inovagdes tecnoldgicas de modo que o
leitor possa compreender, ainda que sucintamente, um pouco desse processo historico, para
entdo discutir as repercussdes do DPN no acompanhamento da gravidez no contexto

biomédico.
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1.3.1 Tecnologia de visualizacdo — ultrassonografia

O surgimento da tecnologia de visualizacdo — ultrassom obstétrico — representa
verdadeira revolu¢do no conhecimento e no tratamento médico da gravidez, visto que se
introduz uma nova ferramenta diagndstica — aquela que torna o feto visivel na vida
intrauterina.

O ultrassom obstétrico foi desenvolvido por um grupo de pesquisadores liderado pelo
obstetra escocés lan Donald, na época professor da Glasgow University (LOWY, 2014). Em
meados de 1950, Donald e seus colaboradores® utilizaram o principio de sonar®* (sound
navigation and ranging) para buscar imagens no corpo, dirigindo-se inicialmente aos ecos
produzidos por diferentes tipos de tumores abdominais (RAPP, 2000). Fruto do trabalho de
pesquisa, em 1958, publicou-se o primeiro artigo, na revista Lancet, apontando o potencial
uso da ultrassonografia como método diagnostico (SAMPAIO, 2010). A partir de entdo, este
conhecimento foi aplicado para realizar o diagnostico diferencial de doencgas ginecoldgicas.
Somente no final da década de 1950, Donald e seus colegas introduziram o ultrassom para
investigar a gravidez. Num primeiro momento, esta técnica foi utilizada para diagnosticar
casos de gravidezes com polidramnio (excesso de liquido amniotico), podendo caracterizar
diferentes tipos de situacdes como gravidez gemelar, gravidez molar™ ou gravidezes de alto
risco fetal (LOWY, 2014).

Foi em 1957 que lan Donald utilizou pela primeira vez o ultrassom para diagnosticar
desordens fetais. Este recurso tecnoldgico abre novo campo de possibilidades, uma vez que
permite a observagdo ‘ao vivo’ do feto em movimento (POTTER, 1997 apud CHAZAN,
2005). Ainda que a utilizacdo do ultrassom tenha inicialmente gerado questdes a respeito das
consequéncias do seu uso para a mulher gravida e para o feto, nada impediu o
desenvolvimento e aprimoramento desta tecnologia ao longo do tempo.

Mirlesse (2014) ressalta que, a partir de 1965, s@o realizadas as primeiras medidas

fetais. E com o avanco da técnica logo é possivel realizar graficos sobre o diametro da cabeca,

13 Sampaio refere-se as pesquisas realizadas por lan Donald em conjunto com o engenheiro Thomas G. Brown e
0 académico de medicina John Mac Vicar, com quem publicou o seu primeiro artigo sobre USG.
(MONTENEGRO et al, 1976 apud SAMPAIO, 2010).

14 0 Sonar foi desenvolvido pelos franceses inicialmente como uma ferramenta militar na busca de objetos e
submarinos inimigos durante a | Guerra Mundial (RAPP, 1977).

!> Gravidez molar se refere a uma forma anormal de gravidez, na qual o 6vulo fertilizado néo consegue se
desenvolver, com diferentes desdobramentos.
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da barriga ou do fémur ou ainda do tamanho do feto. “O feto torna-se progressivamente
mensurdvel em todas as suas partes, o que constitui outra mudanca consideravel”
(MIRLESSE, 2014, p. 26).

A partir da década de 1980, o ultrassom passa a ser utilizado como exame de rotina no
acompanhamento pré-natal nos diversos paises como Franca, Inglaterra e Estados Unidos
(CHAZAN, 2005). O acesso a esta tecnologia se inicia no Brasil em 1980, porém
timidamente, somente, a partir de 1990, passa a ser incorporado de forma crescente na
assisténcia ao pre-natal principalmente no setor privado. Atualmente, esta tecnologia se
difundiu a tal ponto que mesmo quando ela ndo esta disponivel no servigo publico (SUS), as
gestantes o realizam por conta prépria em clinicas particulares (principalmente para confirmar
a gravidez e idade gestacional, como também na vigésima semana para realizar exame
morfologico).

Conforme sinalizam Mirlesse e Ville (2013), o intenso e repetitivo uso do ultrassom
tem se espalhando pelo mundo afora, fazendo parte da atencdo ao pré-natal das gestantes de
forma geral. As autoras apontam o quanto esta tecnologia pré-natal cruzou as fronteiras dos
paises desenvolvidos, instituindo um processo de monitoramento global como parte essencial
da gravidez. Indicam que inicialmente o ultrassom estava ligado ao controle dos ‘riscos
obstétricos’ passiveis de ocorrer no processo gestacional, objetivando a avaliagdo do feto e da
placenta no Utero. Posteriormente passa a incluir a avaliagdo dos batimentos cardiacos e das
medidas anatdmicas, além de estimar a idade gestacional e o peso fetal. Junto a isso, pode
identificar problemas de crescimento e, eventualmente, contribuir para determinar a época
adequada para intervencao cesariana.

Em etapa subsequente, Mirlesse e Ville (2013, p.168) apontam para 0 aprimoramento
técnico desta performance, passando o ultrassom pré-natal a constituir-se uma ferramenta
primordial para deteccdo e diagnéstico de malformacdes fetais. Lowy destaca dois feitos que

contribuem com tal aprimoramento:

A capacidade de resolugdo do ultrassom obstétrico foi, entretanto, aperfeicoada
rapidamente, desde meados de 1970, gracas a duas inovagdes técnicas: a introducao
na metade de 1970 do scanning de alcance linear; e entdo depois de 1970, do
ultrassom transvaginal. Essas inovagdes possibilitaram a deteccdo visual de
maltiplas anomalias estruturais do feto (LOWY, 2014, p.5 apud WATSON;
CHESCHEIR; KATZ; SEEDS, 1991).

Nesse processo de desenvolvimento, nos anos de 1990, vimos somar-se a

ultrassonografia bidimensional a tridimensional, que transforma as imagens convencionais em
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imagens tridimensionais, permitindo melhor visualizacdo; uma imagem quase fotografica. No
entanto, sua utilizacdo se da em condicdes especificas e com diferentes efeitos ao longo da
gravidez. Isto é, as imagens sdo diferenciadas e relacionadas diretamente com a idade
gestacional. A grande diferenca da ultrassonografia 2D para 3D esta no tipo de processamento
da imagem, pois a tecnologia 3D envolve a computacdo grafica. Isto favorece a obtencgéo de
uma imagem mais bem definida e com uma aparéncia ‘mais natural’. Ha outros fatores,
contudo, que podem interferir na configuracdo de uma boa imagem como a posicéo do feto, o
liquido amniético, entre outros . No entanto, a ultrassonografia 3D ndo substitui a
ultrassonografia tradicional, com fungdes especificas. Com tal aprimoramento, é possivel
atualmente observar a posicdo da cabeca, 0 comprimento cabeca-nédegas, favorecendo a
deteccdo precoce de malformacdes congénitas.

Lowy (2014) afirma que a rapida difusdo da ultrassonografia obstétrica, somada a
melhoria de sua capacidade de resolucdo, contribuiu para a ampliacdo da nocéo de risco para
malformacdo fetal e sua influéncia na experiéncia da gravidez.

Chazan (2005) salienta o aumento do controle e da disciplinarizacdo do corpo da
mulher, a partir do qual o feto passa a ser concebido praticamente como um ‘paciente’ a ser
acompanhado ao longo de todo processo gestacional. No entanto, cabe ressaltar que o feto ndo
pode ser concebido como um individuo inserido na barriga da mulher, ou seja, um paciente
independente da gestante. O feto € um ser em formac&o que acima de tudo depende da mulher
e de seu corpo para garantir sua sobrevivéncia e desenvolvimento. Conforme afirma Samerski
(2010, p.3), “o feto ndo ¢ um sujeito autdnomo, ¢ um ser em estagio intermedidrio de
formagdo, além do espaco e tempo. Somente, seu nascimento revela sua realidade”. Isto
significa dizer que o ultrassom obstétrico prové informagfes sobre um ser em um processo
dindmico de formacdo. O olhar sobre o feto e suas caracteristicas apontam justamente para um
processo que se encerrard com o nhascimento do recém-nascido. A partir desse momento,
ganha vida, o bebé. E l6gico que o aprimoramento do USG obstétrico contribui para a
construcdo imaginaria de um bebé que esta por vir, que passa a ser nomeado e adquire
caracteristicas extraidas a partir do olhar da imagem ecogréafica, porém ndo ha de perder de
vista que o feto é um ser em formac&o, dependente de sua méde na execucao desse processo.
Portanto, ndo se trata de individuo separado de sua mae. Essa construcdo imagindria esta
inserida na cultura da visualizagéo, da idealizacdo de um futuro bebé a partir da imagem pré-

natal que hoje temos acesso.

16 Mais informacdes obter no site: www.fetalmed.net.
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Tal avango tecnoldgico institui assim novas formas de lidar com atencdo a salde da
mulher grévida que passa a ser monitorada por meio de diferentes técnicas na tentativa de
garantir 0 nascimento de uma crianca perfeita e saudavel. Nesse sentido, ocorre uma mudanca
no campo obstétrico onde a figura do especialista ird explorar a nova préatica através do
desvendar da imagem pré-natal. Esse movimento estd inserido em um contexto maior de
transformacéo social no qual a obstetricia moderna se sustenta por intermédio de clinicas de
exames laboratoriais e de imagens cada vez mais refinadas, necessitando de atualizacGes
constantes.

Destaca-se a investigacdo realizada no final de 1980 sobre os fetos portadores de
Sindrome de Down'’ que frequentemente apresentavam no exame ecografico o aumento da
translucéncia nucal, ou seja, 0 acimulo da quantidade de liquido na regido cervical do feto no
primeiro trimestre da gestacdo, conforme sinalizado por algumas pesquisas realizadas em
diferentes paises (LOWY, 2014).

Rapidamente, o ultrassom associa-se a outras técnicas contribuindo para maior
exploracdo e revelacdo do mundo intrauterino (MIRLESSE, 2014). Torna-se ferramenta
imprescindivel para o desenvolvimento da amniocentese com maior margem de seguranca.
Além de ser utilizado de forma combinada com exames bioquimicos, favorecendo a deteccao

precoce de anomalias fetais, como veremos a seguir.

1.3.2 Amniocentese e bidpsia de vilo corial

A primeira semente que viabiliza a constituicdo do diagnéstico pré-natal é o
desenvolvimento de um procedimento denominado amniocentese, que permite a coleta do
liquido amnidtico da placenta da mée por via abdominal, tornando-se elemento chave para
diagnostico genético-fetal (LOWY, 2014).

No final do século XIX, ginecologistas utilizam agulhas profundas hipodérmicas
(recém-criadas) que penetram no abddmen e sugam o excesso do liquido amniético, presente
em casos de polidramnio (nome técnico utilizado para o excesso de liquido amniotico no
utero na gravidez). Casos graves desta condi¢cdo podem indicar problemas que afetam o feto, e

em algumas situacGes a mae, colocando ambos em situagéo de risco (LOWY, 2014).

7 A existéncia de um cromossomo extra na constitui¢do do individuo com SD.
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A pesquisa sobre a doenca hemolitica do feto também contribuiu para o
desenvolvimento desta tecnologia, conhecida como ‘amniotic tap’*®. A presenca de uma
substancia amarela (bilirrubina) na amostra, colhida do fluido amnidtico, indica a doenca
hemolitica no feto. Nesta condicdo, o fator Rh negativo da mae esta produzindo anticorpos ao
Rh positivo do feto. Os médicos costumavam antecipar o parto e realizar uma transfusdo no
recém-nascido, a fim de salvar-lhe a vida. Lowy (2014) atenta que, inicialmente, contudo, os
promotores desse procedimento desconsideravam o risco de dano tanto para o feto quanto
para mae.

Em 1960, este tipo de intervencdo passa a ser nomeada de amniocentese e Seus
praticantes reconheceram o risco de aborto decorrente do exame, aconselhando sua utilizag&o
especificamente em casos estritamente necessarios (WALKER; FAIRWEATHER; JONES,
1964 apud LOWY, 2014). Na amniocentese, insere-se uma agulha na cavidade amnidtica e
aspira-se uma amostra de liquido amnidtico para analise.

Os primeiros estudos sobre sexo fetal envolveram também investigacdo no fluido
amnidtico, oportunidade na qual foi observada a presenca de células fetais provenientes das
membranas do feto®®. Em meados de 1950, um grupo de pesquisadores mostrou ser possivel
determinar o sexo fetal por meio do estudo das células do fluido amnidtico (LOWY, 2014). A
nova descoberta produz inameros e complexos desdobramentos, uma vez que a determinacao
do sexo fetal tem significativa importancia para o diagnéstico de doencas hereditarias ligadas
ao sexo, como no caso da hemofilia.

E somente com o aperfeicoamento da ultrassonografia em 1980 e o decorrente do
acompanhamento da visualizacdo da imagem, que o procedimento da amniocentese se torna
mais seguro. Em 1975, um grupo de pesquisadores do Hospital Tietung, na China, obtém
resultados por meio de um método de pesquisa alternativo, atraves do estudo de bidpsias de
vilosidades coridnicas. Em 1983, Simoni e colaboradores obtém resultados mais favoraveis
quanto ao uso da Bidpsia de Vilo Corial para diagndstico pré-natal de anomalias genéticas
(SAMPAIIO, 2010).

Enquanto a amniocentese € realizada entre 162 e 18% semanas, a Biopsia de Vilo Corial
(Chronic villus sampling - CVS) pode ser realizada entre a 102 e 122 semana da gestacao, o

que para algumas mulheres facilitaria a op¢ao do aborto no caso de malformacdes fetais.

18 A tradugdo mais proxima deste termo é torneira amni6tica.

19 Mais informacdes sobre a investigagdo do sexo fetal, ver Lowy (2014).



40

1.3.3 Desenvolvimento da genética e da biologia molecular

A realizacdo da amniocentese estd diretamente associada ao desenvolvimento da
citogenética (estudo do caridtipo fetal), da biologia molecular (diagnostico molecular por
meio da separacdo do DNA) e dos ensaios bioquimicos (pesquisa de enzimas especificas)
(FREITAS, F., ET al., 1990). A coleta da amostra de liquido amniético permite a realizacéo
de uma série de exames como caridtipo para doencas cromossémicas, ensaios enzimaticos
para erros do metabolismo e analise molecular para doencas génicas (FREITAS, F. et. al.,
1990, p.75).

Na amniocentese, 0 material é levado ao laboratério na propria seringa, é processado
e transferido para um frasco de cultura celular... A técnica de preparacdo e analise do
cariotipo é semelhante para qualquer que seja o material coletado, e a taxa de
sucesso das culturas é bastante alta, obtendo-se 98% dos resultados. (FREITAS et
al., 1990, p. 76).

De acordo com Sampaio (2010), Steele e Breg, em 1966, professores do Departament
of Pediatrics and Human Genetics (Pittsburgh University Health Center), relataram a
obtencdo pela primeira vez do cariétipo ap0ds a realizacdo de uma amniocentese. O primeiro
caso diagnosticado de Sindrome de Down (SD), a partir das células colhidas do liquido
amnidtico, foi em 1968 (SAMPAIO, 2010 apud HOLZGREVE et, al, 2005).

Vale destacar que a descoberta da base cromossémica da Sindrome de Down ocorreu
em 1959, quando se observa a ligacdo genética da Sindrome com a trissomia do cromossomo
21. Quer dizer, “normalmente” os individuos portam 23 pares de cromossomos (46, XX -
mulheres e 46, XY- homens). Inicialmente, o geneticista francés Jerome Lejeune e seus
colaboradores supunham haver um cromossomo a menos no caso da SD, porém a descoberta
evidenciou o contrario; que individuos portadores de SD sdo munidos de 47 cromossomos
(LOWY, 2011; RAPP, 2000).

A Sindrome de Edwards, por sua vez, refere-se a trissomia do cromossomo 18, sendo
o primeiro caso descrito pelo geneticista britanico John H. Edwards em 1960. Calcula-se que
95% dos casos de trissomia 18 resultem em abortos espontaneos durante a gravidez. Um dos
fatores de risco é idade avancada da mae, porém toda mulher independente da idade tem risco
de ter um defeito cromossémico em seu feto. A grande maioria dos pacientes com a trissomia
do cromossomo 18 apresenta trissomia total, isto é, caridtipo 47, XX ou XY, +18 mais

frequentes, segundo Jones, em mulheres acima de 32 anos (JONES et al., 2013).
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A Sindrome de Patau, trissomia do cromossomo 13, também € relatada pela primeira
vez por Patau em 1960. Nesta descricdo, 0 autor observou a presenca do cromossomo extra,
juntamente em casos de microcefalia, com fenda labio-palatina bilateral, polidactalia, entre
outras condi¢cBes (MANICA, J. et al., 2000). Conforme sinaliza Jones e colaboradores (2013),
a grande maioria dos fetos portadores de Sindrome de Patau ndo chega a termo e os que
chegam a nascer tem uma sobrevida muito curta. As anomalias frequentemente envolvem
trato urogenital, o sistema cardiovascular, craniofacial e sistema nervoso central. A anomalia
cerebral mais encontrada € a holoprosencefalia em 80% dos casos (MANICA, J. et al., 2000).

Os problemas de satde relacionados & Sindrome de Down? variam de acordo com sua
severidade, como também o grau de deficiéncia intelectual. Nesse sentido, o desenvolvimento
muda de crianca para crianca. Ja a Sindrome de Edwards, segunda anomalia cromossémica
mais comum com incidéncia de 0.3 por 1000 recém-nascidos e preponderancia de 3:1 em
mulheres em relacdo aos homens (JONES et al., 2013), os recém-nascidos possuem multiplas
malformacdes, com capacidade bastante limitada de sobrevivéncia, o prognéstico é
extremamente reservado.?

Com o desenvolvimento da citogenética é possivel analisar os cromossomos ao nivel
celular através