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NIPT teste: Indicações e Interpretação  



Epidemiologia 
• 10 a 30% do óvulos fertilizados tem uma aneuplodia 
• 50% dos abortos apresentam um aneuplodia 
• 5-10% dos natimortos apresentam uma aneuploidia 
• 0,5% dos nativivos apresentam uma aneuplodia 

 

Wolf et al, 2009 



Descoberta do DNA fetal livre no 
plasma materno   





DNA 

https://www.medicalnewstoday.com/articles/319818.php 

http://knowgenetics.org/snps/ 

• 30.000 genes 
•   3 bilhoes de pares de base 
• 10% do DNA codfica proteina 
• Sequencia repetitiva 
• 0,01% de diferença entre as 

pessoas 
 



Pesquisa de DNA fetal em sangue 
materno 

http://www.onehealthmag.com.br/wp-content/uploads/2013/02/Techmed3.jpg 

A partir da 9ª semana de idade gestacional 



NIPT 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5167201/ 



Sequenciamento Maciçamente em Paralelo 
(MPS) 

• Fragmentos de todo genoma 
• Contagem de grande numero de 

fragmentos 
• Cada sequencia é comparada  

http://www.fcmsantacasasp.edu.br/images/Pos-graduacao/dissertacoes-e-teses/ciencias-da-
saude/2015/2015-Viviane-Cristina-Mello-Andari.pdf 

Greeg A et al, 2014 NIPT by NGS 



Sequenciamento Maciçamente Seletivo  
(t-MPS)   

• Sequencia regiões especificas 
• Menor custo 
• Maior especificidade 
• Excesso ou redução relativo(a) da 

sequencia em interesse 

Greeg A et al, 2014 NIPT by NGS 



https://www.slideshare.net/andres5671/andres-ricaurte-nipt-test-prenatal-no-invasivo 

POLIMORFISMOS DE CADEIA ÚNICA 
(SNPs) 

• Determina a contribuição quantitativa  
de DNA fetal e materno  

• Única que identifica DNA circulante fetal 

Greeg A et al, 2014 NIPT by NGS 



TABELA COMPARATIVA ENTRE AS TECNICAS NIPT 



Sequenciamento do Genoma Completo 

Greeg A et al, 2014 NIPT by NGS 

Compara DNA fetal com o materno 
“Mais completo” cromossomopatias e monogenicas 
Detecta 85% de mutações novas 
Valor preditivo positivo de 74% 
Determina herança materna em 94% do SNPs 
Principalmente para doenças ligadas ao cromossomo X 
Risco potencial de doenças de inicio tardio 
 
 













Celulas fetais 

• 10% do DNA materno 
– Taxas de falsos negativos  

• SNPs 6,29% X seletivo cromossomo 3,56% X genoma 1,56% 

– IMC   
– Patologia trissomia do 21 (maior) 
– Idade gestacional  
– Idade materna 
– Prevalencia da doença 
– Bioinformatica 

 
 
 

 

Quantidade de DNA fetal 



Falso positivo?????? 



E outras situaçoes? 
• Trissomias do cromossomo 16, 22  

– Perda fetal precoce 
– Grave RCIU 
– Mosaicismo confinado a placenta 

• Cromossomopatias sexuais 
– Fenotipos diversos 
– Compativel com a vida 

• Cromossomopatias submicroscopicas 
– del22q.11 

• Fenotipos diversos 
• Compativel com a vida 

 

 



TESTE POSITIVO !!!!!! 

CONFIRMAÇÃO 
TESTES INVASIVOS 

OUTROS TESTES 



Cariotipo X CGH array 
• Detecta microdeleçoes e 

microduplicaçoes 
– Sindromes reconheciveis X 

sindromes novas? 
– Resultados incertos 
– Perda de heterozigose 
– Numero de copias variantes 

(CNVs) 
• Em 6% tem malformaçoes 

associadas 

• Detecta deleções  e duplicaçoes 
– Sindromes reconheciveis  
– Resultado direto 
– Associado frequentemente a 

malformações fetais 
 



Informaçoes pré e pós teste 
Aconselhamento Genetico 

• TESTE DE TRIAGEM 
– Taxas de falsos positivos e negativos 
– Valor preditivo positivo e valor preditivo negativo 

 

ACHADOS INESPERADOS 
MOSAICISMO CONFINADO A PLACENTA 
CNVS materna 
ANEUPLODIA SEXUAL MATERNA 
CANCER MATERNO 



Indicações do NIPT teste 
• Casos selecionados 
• Idade materna  
• Pais com translocação 
• US alterado 
• Historia previa de cromossomopatia 
• Outras: paternidade, casal consanguineo com 

historia familiar 
• Estudo sobre aumento do DNA fetal: pré eclampsia, 

parto prematuro, RCIU, hiperemese..  
 



Qual objetivo do teste? 
 
Qual exame escolher? 
 
Discutir possiveis resultados incerto X inicio tardio X fenotipos variados 
 
Necessidade de fazer outros exames 
 
Não maleficiencia 



TAKE HOME MESSAGES 
• Não é um teste diagnostico = triagem 
• Nao detecta alteraçoes especificas cromossômicas, por 

exemplo translocações 
• Teste negativo não exclui!! 
• A escolha do teste 
• Associar outros testes 
• Fatores complicadores 

- não faz triagem para defeitos de tubo neural (US e AFP) 



Obrigada!!! 

lapagesselou@gmail.com 
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