Osso Nasal Ausente
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O que é a auséncia do osso nasal?

O osso presente no nariz do seu bebé deve estar desenvolvido entre 11 e 14 semanas de
gestacédo e ser visivel na ultrassonografia realizada nesse periodo da gravidez. O osso nasal
aparece em uma visao de perfil do rosto fetal como uma linha branca fina. Foi observado que,
gquando o 0sso nasal nao é visivel, ha uma chance aumentada de o bebé ter uma anomalia
cromossdmica, como a sindrome de Down (Trissomia do 21) ou outras anomalias
cromossomicas.

A presencga/auséncia do osso nasal também pode ser usada para melhorar o calculo do risco
de o seu bebé ter um problema cromossémico e aumentar a precisdo de um teste de triagem
padrao, como o teste combinado. Esse teste combina a medicdo da transluscéncia nucal do
bebé com hormdnios da gravidez medidos no seu sangue e calcula o risco de uma anomalia
cromossOmica no seu bebé.

Ha variagdes entre paises, mas geralmente um risco igual ou superior a 1:100 é considerado
alto. O médico discutira com vocé o que esse risco significa e ajudara a interpretar o resultado
do teste. No fim, a interpretagéo do risco é altamente individual e sé vocé pode decidir qual risco
€ aceitavel para vocé e se deseja seguir adiante com um teste confirmatorio e diagnéstico, como
a coleta de uma pequena amostra da placenta ou de liquido amnidtico ao redor do bebé
(amostragem das vilosidades coribnicas/amniocentese) para analisar os cromossomos.

Devo fazer o teste nao invasivo (NIPT)?
Seu médico ira orienta-la se vocé se qualifica para o NIPT ou se deve considerar fazer um teste
invasivo, como a amniocentese ou a biopsia de vilosidades coribnicas (CVS).

Como os cromossomos estao relacionados a auséncia do osso nasal?

Os cromossomos sdo onde a maior parte da nossa informagdo genética esta armazenada.
Normalmente, temos 46 cromossomos emparelhados: 23 vém da mae e os outros 23 do pai.
Por exemplo, pessoas com sindrome de Down tém um cromossomo extra, o numero 21. Bebés
com uma anomalia cromossOmica, geralmente um cromossomo extra 21, 18 ou 13, muitas
vezes apresentam uma transluscéncia nucal aumentada e um osso nasal fino ou ausente. Isso
também pode acontecer quando o bebé tem um defeito genético muito pequeno, em nivel de
gene. E por isso que o seu médico pode sugerir fazer um exame mais detalhado do material
genético do seu bebé.

Em mulheres de origem afro-caribenha, o desenvolvimento do osso nasal no bebé é mais lento
e, portanto, ha uma chance maior de ele ainda nao ser visivel entre 11 e 14 semanas.

Devo fazer mais exames?

Se o resultado do teste diagndstico for normal, o médico provavelmente sugerira que vocé faca
uma ultrassonografia fetal avangada para analisar todas as estruturas do feto em busca de
anomalias estruturais.

Quais sao os cuidados a serem tomados durante a gravidez?
Se todos os testes forem negativos, isso significa que ndo foram encontrados problemas com
0 seu bebé, e a sua gravidez pode ser considerada normal, portanto, vocé nao precisara de
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cuidados especiais na gravidez. O osso nasal se tornara visivel em um estagio posterior da
gravidez, e a explicagéo para o fato de ele n&o ter sido visivel no inicio da gestagédo é que,
provavelmente, seu desenvolvimento foi mais lento do que em outras gestagdes, sem qualquer
motivo especial.

Isso acontecera novamente?

Geralmente, a auséncia do 0sso nasal ndo ocorrera novamente na proxima gravidez, mas se o
bebé tiver uma anomalia cromossOémica, o risco pode ser ligeiramente aumentado na sua
proxima gravidez.

Quais outras perguntas devo fazer?

¢ Qual é a chance de o meu bebé ter uma anomalia cromossdémica se 0 0sso nasal nao
for visivel?

e Posso fazer um teste combinado e obter o risco calculado de meu bebé ter uma
anomalia cromossémica?

¢ Eu me qualifico para um exame de sangue nao invasivo?

Se o risco for alto, qual teste invasivo devo escolher (bidpsia das vilosidades

coridnicas ou amniocentese)?

Qual é o risco associado a esses testes invasivos?

Quais investigagdes genéticas serao realizadas?

Esses testes diagnosticarao outros pequenos problemas genéticos?

O médico organizara exames especializados adicionais durante a gravidez para

verificar se 0 0sso nasal se tornou visivel mais tarde na gestacao e se ha outras

anomalias?
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