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RESUMO

O DPN € um teste de diagnéstico realizado a gradelaisco com o fim de
detectar anomalias congénitas ou doencas gravdstmajue se estd a desenvolver
(como o SD).

O SD representa 25% do total da populagéo de pessoaincapacidade mental
e € a anomalia cromossOmica mais frequente e acowliecida.

A realizacdo deste estudo dividiu-se em 2 momedistsntos: num primeiro
momento foi elaborado um questionario, e implemdgmtao CGC, que permitiu
caracterizar a gravida com suspeita de uma gestaga&D que ia efectuar DPN; num
segundo momento foi elaborado um questionario, geimentado na UADIP, que
permitiu caracterizar a crianga portadora de SDdentificar o tipo de apoio e
colaboracdo que apresentavam e necessitavam emsadivareas como: educacao,
saude, integracao....

Dado o pequeno numero de pessoas inquiridas, atranteste estudo nao foi
considerada como representativa logo ndo se poeetuaf extrapolacbes para a
populacdo que, inicialmente, se pretendia estudar.

Do trabalho efectuado obteve-se as seguintes c@resdua maioria das gravidas
com suspeita de uma gestagcdo com SD foi informadguee consistia o DPN (riscos,
limitacdes....) e que poderia interromper voluntagate a gravidez se o resultado
fosse anormal do DPN, dentro do estipulado pelaTlambém se verificou que as
criangas portadoras de SD devido as suas necessidapeciais recorriam a diferentes

instituicBes para usufruir dos seus servigos.
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SIGLAS

ACIU — atraso de crescimento intrauterino
ACTH — adrenocorticotropa

AFP — alfafetoproteina

AG — aconselhamento genético

CGC — Centro de Genética Clinica

CVS - Vilosidades coridnicas

DPI — Diagndstico Pré- implantatorio

DPN — Diagnostico Pré- natal

DTN — Defeito do tubo neural

FISH — Fluorescence in situ hybridization

IP — Intervencéo Precoce

LA — Liquido amnidtico

MSAFP — soro materno alfafetoproteina
OMS - Organizac¢do Mundial de Saude

PCR — Polymerase chain reaction

PEI — Programa de Educacao Individualizada
QI — quociente de inteligéncia

SD — Sindrome de Down

TDAH — Transtorno de déficite de atencdo com higt@rialade
TEA — Transtorno com espectroautista

UADIP - Unidade de Avaliacdo do Desenvolvimento reervencéo
Precoce
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