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As funções essenciais são necessariamente 
colaborativas, em benefício da Saúde Pública

Essentia l funcions are necessari ly colaborative, for 
the benef it of Publ ic Health

Este vigésimo sétimo número da segunda edição do Boletim 
Epidemiológico Observações (BEO 27) publicado pelo Insti-
tuto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge (INSA) inclui 
diversos ar tigos que i lustram a relação entre algumas das 
funções essenciais que o INSA mantém em tempo de pan-
demia, nomeadamente enquanto observatório de saúde, 
instituição de investigação e desenvolvimento e difusora da 
cultura científ ica, e as pol í t icas e os serviços de saúde.

No âmbito da função essencial que o INSA desempenha en-
quanto observatório de saúde, são publicados cinco artigos. 
Os dois artigos na área da alimentação e nutrição traduzem 
evidência encorajadora ao relevar uma redução progressiva 
do teor de açúcar pela indústria alimentar em alguns alimen-
tos, sugerindo também, que é possível atingir as metas pro-
postas em normativos nacionais relativamente ao sal e ao 
açúcar noutros alimentos. Também os dois artigos relativos 
à Rede de Vigilância de Vetores (REVIVE) confirmam o papel 
imprescindível das redes de monitorização e vigilância de 
vetores para o diagnóstico precoce e para a intervenção em 
doenças ligadas a fatores ambientais e com elevado poten-
cial de disseminação, neste caso em particular sobre ixodí-
deos e bactérias patogénicas detetadas em Portugal e sobre 
a monitorização do mosquito invasor Aedes albopictus,
um importante vetor na transmissão de vírus como o chikun-
gunya, o dengue e o Zika. Ainda no âmbito desta função 
essencial, é publicado o artigo “Prevalência de nados-vivos 
com síndrome de Down: indicador conjunto da gravidez 
tardia e das políticas de diagnóstico pré-natal”, o qual i lustra 
uma importante aplicação dos registos nosológicos, como 
é o caso do Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC), ao evidenciar o diagnóstico desta condição na 
fase pré-natal em mais de 80% dos casos, resultado apenas
possível devido aos serviços de diagnóstico precoce ampla-
mente disponíveis no nosso país.

Neste vigésimo sétimo número do BEO fica também ampla-
mente ilustrado o trabalho que o INSA desenvolve na sua 
função essencial de "investigação, desenvolvimento e ino-
vação". Neste campo são publicados três artigos. Um acerca 
da prevalência da perturbação do espectro do autismo, que 
confirma a pertinência dos inquéritos epidemiológicos em 
populações específ icas, como a população escolar, com 
o objetivo de planear, monitorizar e avaliar os serviços de 
apoio em meio escolar a portadores deste tipo de doenças. 
Considerando uma fase mais precoce da história natural dos 
problemas de saúde e doenças, é publicado um artigo que 
reporta resultados de um estudo sobre as exposições pre-
coces das crianças a micotoxinas e o seu potencial impacto 
na saúde, e um outro artigo que defende o estudo genético 
e molecular da síndrome de quilomicronemia familiar, uma 
doença rara. Ambos ilustram a ligação entre a investigação e 
o desenvolvimento de propostas de produtos e serviços com 
aplicação à prevenção primária e secundária de doenças 
devidas a exposições alimentares e genéticas.

Finalmente, no âmbito da função do INSA como difusor da 
cultura cientí f ica, podemos ler o ar tigo sobre os métodos 
uti l izados em estudos populacionais de associação genó-
tipo-fenótipo com base em genes candidatos, os quais 
têm contr ibuído de forma relevante para a identi f icação de 
var iantes genéticas causais e para a nossa compreensão 
da arquitetura genética das doenças humanas.

Um outro aspecto que merece realce neste número do BEO 
é o facto de que seis dos nove artigos publicados têm coau-
tores afiliados a instituições externas ao INSA, quer institui-
ções públicas, como as cinco Administrações Regionais de 
Saúde e os seus Departamentos de Saúde Pública e uma das 
Regiões Autónomas, 14 hospitais através dos seus serviços 
clínicos, incluindo uma das Regiões Autónomas, ou os 10 
Institutos de investigação ligados às universidades, além 
dos serviços incluídos em centros universitários hospitalares 
e um centro de investigação, incluído numa Fundação de 
iniciativa privada.
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Embora já patente nos números anter iores deste Boletim, 
este, em especial, evidencia a aber tura do INSA e dos seus 
Depar tamentos Técnico-cientí f icos, traduzida na colabo-
ração com a comunidade que trabalha e tem interesse na 
Saúde Públ ica em Por tugal.

Esta colaboração interinstitucional, a par da necessária inde-
pendência cientifica e técnica, contribuem de forma impor-
tante para a complementaridade e desenvolvimento de todas 
as instituições, num espirito de relação transparente e mutua-
mente benéfica, sem comprometer a função de referência no 
sector da saúde, o trabalho com as Autoridades de Saúde, 
com as instituições oficiais nacionais e com as instituições 
europeias e internacionais de referência.

Será nesta malha que se poderá, talvez, procurar e aper fei-
çoar um dos pi lares centrais para a atual ização estratégica 
do Instituto, no panorama, ainda incer to, após a pandemia.
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benefícios na saúde. Segundo a mesma organização, açúca-
res livres são todo o tipo de açúcares que são adicionados a 
alimentos e bebidas, quer pelo produtor quer pelo consumi-
dor, assim como aqueles que estão naturalmente presentes 
no mel, xaropes, sumos de fruta ou concentrados de fruta.

Os resultados do Inquérito Alimentar Nacional e de Atividade 
Física (2015-2016) indicam que, para a ingestão de açúcares 
livres, o açúcar de mesa /de adição é o maior contribuidor, 
seguindo-se os refrigerantes e os iogurtes, que detêm um 
contributo relevante (2). De referir ainda que os iogurtes con-
tribuem com uma importante percentagem para a ingestão 
de açúcar nas crianças. Cerca de 10% da ingestão de açú-
cares livres nas crianças portuguesas é proveniente do con-
sumo de iogurtes (3).

Em Portugal, a Estratégia Integrada para a Alimentação Sau-
dável (EIPAS), implementada desde 2017, embora com efei-
tos práticos a partir de 2018, invoca um esforço integrado 
para a criação de ambientes promotores da saúde, pelo que 
incentiva a reformulação dos produtos no mercado. Assim, 
no que respeita ao consumo de açúcar, preconiza que o teor 
de açúcar deverá ser inferior a 5 g por 100 g de alimento 
sólido e menos de 2,5 g por 100 mL para os l íquidos (4).

O Depar tamento de Al imentação e Nutr ição do Insti tuto 
Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, em ar ticulação 
com os objetivos da EIPAS procedeu à monitor ização do 
teor de açúcar nas categor ias de al imentos, iogur tes (sól i-
dos e l íquidos), le i tes aromatizados e refr igerantes. 

_Objetivo

Monitorizar o teor de açúcar nas categorias de alimentos 
iogurtes, leites aromatizados e refr igerantes disponíveis no 
mercado português, para conhecimento da realidade nacio-
nal atual e consequente apoio às autoridades de saúde, com 
o propósito de se atingirem as metas preconizadas pela 
Estratégia Integrada para a Alimentação Saudável. 

_Material e métodos

Procedeu-se à avaliação do teor de açúcar nas categorias 
alimentares iogurtes (sólidos e l íquidos), leites aromatizados 
e refr igerantes. Os dados foram recolhidos através da infor-
mação constante dos rótulos disponibil izados no comércio 
eletrónico das maiores cadeias de supermercados a operar 
no mercado português. Os valores obtidos foram compara-
dos com as recomendações explanadas na EIPAS para 2020 
para o teor de açúcar: 5 g / 100 g para alimentos sólidos e 
2,5 g / 100 mL para os l íquidos. Para a categoria dos iogur-
tes foram ainda comparados os valores obtidos com os valo-
res apurados no estudo de monitorização de açúcar nestes 
alimentos realizado em 2018, em que se uti l izou a mesma 
metodologia (5).

Tendo em consideração que o rótulo exibe o teor total de 
açúcar, posteriormente, para os lácteos, a este valor foi sub-
traído o teor médio de lactose, açúcar naturalmente presente 
nestes produtos. Para o efeito util izou-se como referência o 
guia Perf i l Nutricional - Restrições à publicidade alimentar 
dir igida a crianças - 2019, publicado pela Direção-Geral da 
Saúde, por ser o documento em que se estabelecem os valo-
res de lactose, com base nos teores máximos encontrados 
no leite disponível no mercado português. Os valores referi-
dos neste documento são de 3,8 g / 100 g de lactose para os 
iogurtes e de 5,5 g / 100 mL para os leites (3).

_Resultados e discussão

Os resultados obtidos apresentam-se nos gráficos 1-4. 

No total de 305 iogurtes sólidos considerados (gráfico 1), 
55 apresentaram teores de açúcar total (rotulado) de acordo 
com as recomendações da EIPAS para 2020, de 5 g/100 g, o 
que se traduz numa taxa de satisfação do valor preconizado 
de 18%. Para esta categoria a mediana foi de 11,5 g / 100 g. 

Numa amostra de 208 iogurtes líquidos (gráfico 2 ), observou-
-se a mediana de açúcar total (rotulado) de 11,0 g / 100 g, 
ligeiramente inferior à categoria anterior.

A informação nutr icional dos iogur tes l íquidos é rotulada por 
100 g, pelo que não foi possível a sua comparação com o 

_Resumo

É globalmente reconhecido que o consumo excessivo de açúcar está 
re lacionado com o desenvolv imento de doenças crónicas, nomeadamen-
te a obesidade e a diabetes t ipo 2, conforme o evidenciam diversos estu-
dos cientí f icos. Para diminuir a prevalência deste t ipo de doenças, o 
Governo por tuguês aprovou a Estratégia Integrada para a Promoção da 
Al imentação Saudável (EIPAS), assente na promoção de um padrão de 
al imentação saudável que, entre outros objetivos, pretende uma redução 
progressiva do consumo diár io de açúcar. O Insti tuto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge, na qual idade de parceiro estratégico na implemen-
tação da EIPAS, através do seu Depar tamento de Al imentação e Nutr ição, 
procedeu à monitor ização do teor de açúcar em diversas categor ias de 
al imentos, designadamente iogur tes (sól idos e l íquidos), le i tes aromatiza-
dos e refr igerantes, disponíveis no mercado por tuguês. Os dados foram 
recolhidos em websites de comércio eletrónico das pr incipais cadeias de 
distr ibuição al imentar em Por tugal, durante o ano de 2019. As medianas 
dos teores de açúcar, excluindo a lactose, foram 7,7 e 7,2 g/100 g para os 
iogur tes sól idos e l íquidos, respetivamente e 3,8 e 4,5 g/100 mL para os 
le i tes aromatizados e refr igerantes, respetivamente. Para a categor ia dos 
iogur tes, e comparando os valores atuais com os valores do estudo de 
monitor ização do teor de açúcar nestes al imentos real izado em 2018, em 
que se uti l izou a mesma metodologia, os resultados revelam uma redução 
progressiva do teor de açúcar pela indústr ia al imentar.

_Abstract

I t is wide ly recognized that excessive sugar consumption is re lated to 
the deve lopment of chronic diseases, namely obesi ty and type 2 diabe-
tes, according to evidence f rom several sc ient i f ic studies. To reduce the 
prevalence of th is type of d iseases, the Por tuguese Government appro-
ved the Integrated Strategy for the Promotion of Healthy Eat ing (EIPAS), 
based on the promotion of a heal thy eat ing pat tern that, among other 
object ives, a ims at a progressive reduct ion of dai ly sugar consumption. 
The National Inst i tute of Health Dr R icardo Jorge, as a strategic par tner 
in EIPAS implementat ion, through i ts Food and Nutr i t ion Depar tment, 
monitored the sugar content in several food categor ies, namely yoghur ts 
(sol id and l iquid), f lavored mi lks and sof t dr inks, avai lable on the Por tu-
guese market. Data were col lected on e-commerce s i tes of the main food 
distr ibut ion chains in Por tugal dur ing 2019. Medians of sugar content, 
excluding lactose, were 7.7 and 7.2 g/100 g for sol id and l iquid yoghur ts, 
respect ive ly and 3.8 and 4.5 g/100 mL for f lavored mi lks and sof t dr inks, 
respect ive ly. For the category of yoghur ts, and compar ing the current 

values with the values f rom the monitor ing sugar content study in these 
foods conducted in 2018, in which the same methodology was used, the 
resul ts reveal a progressive reduct ion in the sugar content by the food 
industry.

_Introdução

Estudos recentes reportam que cerca de 5,9 milhões de 
portugueses (quase 6 em cada 10) têm excesso de peso 
(pré-obesidade e obesidade), sendo que nas crianças (<10 
anos) e nos adolescentes (10-17 anos) já se verif ica uma per-
centagem bastante considerável de pré-obesidade (17% e 
24%, respetivamente) e de obesidade (7,7% e 8,7%, respeti-
vamente). Também a prevalência de outro tipo de doenças 
crónicas, das quais se destaca a diabetes, revela-se muito 
elevada na população portuguesa (cerca de 10%) (1).

A Organização Mundial de Saúde (OMS) e a Comissão Euro-
peia recomendam que as estratégias nacionais de al imen-
tação e nutr ição devem: assentar numa abordagem de 
intervenção multissetorial, designadamente com o objetivo 
de modif icar a ofer ta al imentar de determinados al imentos, 
nomeadamente os que apresentam elevado teor de açúcar; 
incentivar ações de reformulação nutr icional dos produtos 
al imentares através de uma ação ar ticulada com a indústr ia 
al imentar; capacitar os cidadãos e prof issionais que traba-
lham ou inf luenciam o consumo de al imentos para as esco-
lhas al imentares saudáveis.

A OMS recomenda que menos de 10% do nosso consumo 
energético total seja proveniente de açúcares livres, o que 
é equivalente a 50 g por dia (aproximadamente 12 colheres 
de chá) e, idealmente, abaixo dos 5%, para se obter maiores 

_ Monitorização do teor de açúcar em algumas categorias de alimentos disponíveis 
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Andreia Lopes, Paulo Fernandes, Roberto Brazão, M. Graça Dias
andre ia.lopes@insa.min-saude.pt

Un idade de Obse r vação e V ig i l ânc ia .  Depar tamento de A l imentação e Nut r ição, Inst i tu to Nac iona l  de Saúde Doutor R ica rdo Jorge, L isboa, Por tuga l
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l imite desejável para os al imentos l íquidos preconizado pela 
EIPAS, 2,5 g / 100 mL. No comércio eletrónico apenas uma 
marca dispunha de dados para o cálculo da massa especí-
f ica, sendo o seu valor de 1,07 g de iogur te por cada mL.

O estudo realizado em 2018 revelou para os iogurtes sólidos 
e líquidos medianas de 12,0 e 12,1 g / 100 g, respetivamente, 
o que revela um esforço da indústria no sentido da redução.
 

No total de 31 leites aromatizados compilados (gráfico 3 ), a
mediana foi de 9,3 g / 100 mL e o valor mínimo observado 
correspondeu a 4,1 g / 100 mL, encontrando-se ainda acima 
do valor desejado de 2,5 g / 100 mL. Importa referir que esse 
valor mínimo corresponde a um único leite adoçado com 
stevia (adoçante natural). 

Subtraindo ao açúcar total rotulado o teor de lactose, obti-
veram-se os seguintes valores para as medianas: 7,7 e
7,2 g / 100 g para os iogur tes sól idos e l íquidos, respetiva-
mente e 3,8 g / 100 mL, para os le i tes aromatizados.

Impor ta ainda realçar que no caso dos iogur tes com fruta, 
para além da lactose (açúcar naturalmente presente prove-
niente do le ite), estes contêm açúcar naturalmente presente 
proveniente da fruta, pr incipalmente frutose.

No total de 169 refrigerantes considerados (gráfico 4 ), a me-
diana para o teor de açúcar foi de 4,5 g / 100 mL, verif ican-
do-se que 47 cumprem as recomendações (2,5 g/100 mL), o 
que se traduz numa taxa de satisfação face ao preconizado 
na EIPAS de 28%. Nesta categoria, verif icou-se que nos pro-
dutos com baixo teor de açúcar este componente foi parcial 
ou totalmente substituído por adoçantes. 

Se recr iarmos um dia al imentar, com base nos valores 
obtidos para as medianas, onde incluímos uma porção de 
le ite aromatizado ao pequeno-almoço (7,6 g / 200 mL), um 
refr igerante ao almoço (9,0 g / 200 mL) e um iogur te sól ido 
para o lanche (9,6 g / 125 g), obtemos 26,2 g de açúcar que, 
face ao consumo l imite recomendado pela OMS de 50 g de 
açúcares l ivres por dia apresenta um contr ibuto de 52,4%. 
Para o cenár io ideal, estes três al imentos apresentam um 
contr ibuto de 104,8%, excedendo o l imite diár io de 25 g.

_Conclusões

As medianas calculadas para o teor de açúcar dos iogur tes 
sól idos e l íquidos (em g / 100 g) e le i tes aromatizados (em
g / 100 mL) foram 11,5; 11,0 e 9,3, respetivamente e de 7,7; 7,2 
e 3,8 para as mesmas categorias de produtos, excluindo a 
lactose. Neste contexto, considerando que a EIPAS preconiza 
os limites de 5 g/100 g e 2,5 g/100 mL para os alimentos sóli-
dos e líquidos, respetivamente, o esforço para a redução do 
teor de açúcar adicionado terá que continuar, especialmente 
para as categorias dos iogurtes, o que evidencia a colabora-
ção da indústria alimentar na melhoria dos produtos destas 
categorias que disponibiliza ao consumidor.

Acresce ainda que na categoria dos iogurtes sólidos, 28,5 % 
eram naturais ou com alguma alegação nutricional (magros, 

0%) e para este conjunto a mediana do teor de açúcar 
total ( incluindo os açúcares naturalmente presentes) foi de
5,0 g / 100 g.

Para os refr igerantes obteve-se uma mediana de 4,5 g / 
100 mL, o que indica a necessidade de a indústr ia baixar 
este valor para se atingir a meta da EIPAS, 2,5 g / 100 mL. 
Apesar dos refr igerantes apresentarem uma mediana 
do teor de açúcar infer ior à dos iogur tes não signif ica 
que sejam mais saudáveis, já que não contr ibuem para a 
ingestão de nutr ientes como proteína, v itaminas e minerais. 
Para além disso, nos refr igerantes, observou-se a presença 
de adoçantes, facto que poderá motivar a ocorrência de 
novos estudos que aval iem o impacto do aumento da 
exposição/consumo de adoçantes, atendendo aos l imites 
máximos admissíveis. 
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benefícios na saúde. Segundo a mesma organização, açúca-
res livres são todo o tipo de açúcares que são adicionados a 
alimentos e bebidas, quer pelo produtor quer pelo consumi-
dor, assim como aqueles que estão naturalmente presentes 
no mel, xaropes, sumos de fruta ou concentrados de fruta.

Os resultados do Inquérito Alimentar Nacional e de Atividade 
Física (2015-2016) indicam que, para a ingestão de açúcares 
livres, o açúcar de mesa /de adição é o maior contribuidor, 
seguindo-se os refrigerantes e os iogurtes, que detêm um 
contributo relevante (2). De referir ainda que os iogurtes con-
tribuem com uma importante percentagem para a ingestão 
de açúcar nas crianças. Cerca de 10% da ingestão de açú-
cares livres nas crianças portuguesas é proveniente do con-
sumo de iogurtes (3).

Em Portugal, a Estratégia Integrada para a Alimentação Sau-
dável (EIPAS), implementada desde 2017, embora com efei-
tos práticos a partir de 2018, invoca um esforço integrado 
para a criação de ambientes promotores da saúde, pelo que 
incentiva a reformulação dos produtos no mercado. Assim, 
no que respeita ao consumo de açúcar, preconiza que o teor 
de açúcar deverá ser inferior a 5 g por 100 g de alimento 
sólido e menos de 2,5 g por 100 mL para os l íquidos (4).

O Depar tamento de Al imentação e Nutr ição do Insti tuto 
Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, em ar ticulação 
com os objetivos da EIPAS procedeu à monitor ização do 
teor de açúcar nas categor ias de al imentos, iogur tes (sól i-
dos e l íquidos), le i tes aromatizados e refr igerantes. 

_Objetivo

Monitorizar o teor de açúcar nas categorias de alimentos 
iogurtes, leites aromatizados e refr igerantes disponíveis no 
mercado português, para conhecimento da realidade nacio-
nal atual e consequente apoio às autoridades de saúde, com 
o propósito de se atingirem as metas preconizadas pela 
Estratégia Integrada para a Alimentação Saudável. 

_Material e métodos

Procedeu-se à avaliação do teor de açúcar nas categorias 
alimentares iogurtes (sólidos e l íquidos), leites aromatizados 
e refr igerantes. Os dados foram recolhidos através da infor-
mação constante dos rótulos disponibil izados no comércio 
eletrónico das maiores cadeias de supermercados a operar 
no mercado português. Os valores obtidos foram compara-
dos com as recomendações explanadas na EIPAS para 2020 
para o teor de açúcar: 5 g / 100 g para alimentos sólidos e 
2,5 g / 100 mL para os l íquidos. Para a categoria dos iogur-
tes foram ainda comparados os valores obtidos com os valo-
res apurados no estudo de monitorização de açúcar nestes 
alimentos realizado em 2018, em que se uti l izou a mesma 
metodologia (5).

Tendo em consideração que o rótulo exibe o teor total de 
açúcar, posteriormente, para os lácteos, a este valor foi sub-
traído o teor médio de lactose, açúcar naturalmente presente 
nestes produtos. Para o efeito util izou-se como referência o 
guia Perf i l Nutricional - Restrições à publicidade alimentar 
dir igida a crianças - 2019, publicado pela Direção-Geral da 
Saúde, por ser o documento em que se estabelecem os valo-
res de lactose, com base nos teores máximos encontrados 
no leite disponível no mercado português. Os valores referi-
dos neste documento são de 3,8 g / 100 g de lactose para os 
iogurtes e de 5,5 g / 100 mL para os leites (3).

_Resultados e discussão

Os resultados obtidos apresentam-se nos gráficos 1-4. 

No total de 305 iogurtes sólidos considerados (gráfico 1), 
55 apresentaram teores de açúcar total (rotulado) de acordo 
com as recomendações da EIPAS para 2020, de 5 g/100 g, o 
que se traduz numa taxa de satisfação do valor preconizado 
de 18%. Para esta categoria a mediana foi de 11,5 g / 100 g. 

Numa amostra de 208 iogurtes líquidos (gráfico 2 ), observou-
-se a mediana de açúcar total (rotulado) de 11,0 g / 100 g, 
ligeiramente inferior à categoria anterior.

A informação nutr icional dos iogur tes l íquidos é rotulada por 
100 g, pelo que não foi possível a sua comparação com o 

_Resumo

É globalmente reconhecido que o consumo excessivo de açúcar está 
re lacionado com o desenvolv imento de doenças crónicas, nomeadamen-
te a obesidade e a diabetes t ipo 2, conforme o evidenciam diversos estu-
dos cientí f icos. Para diminuir a prevalência deste t ipo de doenças, o 
Governo por tuguês aprovou a Estratégia Integrada para a Promoção da 
Al imentação Saudável (EIPAS), assente na promoção de um padrão de 
al imentação saudável que, entre outros objetivos, pretende uma redução 
progressiva do consumo diár io de açúcar. O Insti tuto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge, na qual idade de parceiro estratégico na implemen-
tação da EIPAS, através do seu Depar tamento de Al imentação e Nutr ição, 
procedeu à monitor ização do teor de açúcar em diversas categor ias de 
al imentos, designadamente iogur tes (sól idos e l íquidos), le i tes aromatiza-
dos e refr igerantes, disponíveis no mercado por tuguês. Os dados foram 
recolhidos em websites de comércio eletrónico das pr incipais cadeias de 
distr ibuição al imentar em Por tugal, durante o ano de 2019. As medianas 
dos teores de açúcar, excluindo a lactose, foram 7,7 e 7,2 g/100 g para os 
iogur tes sól idos e l íquidos, respetivamente e 3,8 e 4,5 g/100 mL para os 
le i tes aromatizados e refr igerantes, respetivamente. Para a categor ia dos 
iogur tes, e comparando os valores atuais com os valores do estudo de 
monitor ização do teor de açúcar nestes al imentos real izado em 2018, em 
que se uti l izou a mesma metodologia, os resultados revelam uma redução 
progressiva do teor de açúcar pela indústr ia al imentar.

_Abstract

I t is wide ly recognized that excessive sugar consumption is re lated to 
the deve lopment of chronic diseases, namely obesi ty and type 2 diabe-
tes, according to evidence f rom several sc ient i f ic studies. To reduce the 
prevalence of th is type of d iseases, the Por tuguese Government appro-
ved the Integrated Strategy for the Promotion of Healthy Eat ing (EIPAS), 
based on the promotion of a heal thy eat ing pat tern that, among other 
object ives, a ims at a progressive reduct ion of dai ly sugar consumption. 
The National Inst i tute of Health Dr R icardo Jorge, as a strategic par tner 
in EIPAS implementat ion, through i ts Food and Nutr i t ion Depar tment, 
monitored the sugar content in several food categor ies, namely yoghur ts 
(sol id and l iquid), f lavored mi lks and sof t dr inks, avai lable on the Por tu-
guese market. Data were col lected on e-commerce s i tes of the main food 
distr ibut ion chains in Por tugal dur ing 2019. Medians of sugar content, 
excluding lactose, were 7.7 and 7.2 g/100 g for sol id and l iquid yoghur ts, 
respect ive ly and 3.8 and 4.5 g/100 mL for f lavored mi lks and sof t dr inks, 
respect ive ly. For the category of yoghur ts, and compar ing the current 

values with the values f rom the monitor ing sugar content study in these 
foods conducted in 2018, in which the same methodology was used, the 
resul ts reveal a progressive reduct ion in the sugar content by the food 
industry.

_Introdução

Estudos recentes reportam que cerca de 5,9 milhões de 
portugueses (quase 6 em cada 10) têm excesso de peso 
(pré-obesidade e obesidade), sendo que nas crianças (<10 
anos) e nos adolescentes (10-17 anos) já se verif ica uma per-
centagem bastante considerável de pré-obesidade (17% e 
24%, respetivamente) e de obesidade (7,7% e 8,7%, respeti-
vamente). Também a prevalência de outro tipo de doenças 
crónicas, das quais se destaca a diabetes, revela-se muito 
elevada na população portuguesa (cerca de 10%) (1).

A Organização Mundial de Saúde (OMS) e a Comissão Euro-
peia recomendam que as estratégias nacionais de al imen-
tação e nutr ição devem: assentar numa abordagem de 
intervenção multissetorial, designadamente com o objetivo 
de modif icar a ofer ta al imentar de determinados al imentos, 
nomeadamente os que apresentam elevado teor de açúcar; 
incentivar ações de reformulação nutr icional dos produtos 
al imentares através de uma ação ar ticulada com a indústr ia 
al imentar; capacitar os cidadãos e prof issionais que traba-
lham ou inf luenciam o consumo de al imentos para as esco-
lhas al imentares saudáveis.

A OMS recomenda que menos de 10% do nosso consumo 
energético total seja proveniente de açúcares livres, o que 
é equivalente a 50 g por dia (aproximadamente 12 colheres 
de chá) e, idealmente, abaixo dos 5%, para se obter maiores 
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l imite desejável para os al imentos l íquidos preconizado pela 
EIPAS, 2,5 g / 100 mL. No comércio eletrónico apenas uma 
marca dispunha de dados para o cálculo da massa especí-
f ica, sendo o seu valor de 1,07 g de iogur te por cada mL.

O estudo realizado em 2018 revelou para os iogurtes sólidos 
e líquidos medianas de 12,0 e 12,1 g / 100 g, respetivamente, 
o que revela um esforço da indústria no sentido da redução.
 

No total de 31 leites aromatizados compilados (gráfico 3 ), a
mediana foi de 9,3 g / 100 mL e o valor mínimo observado 
correspondeu a 4,1 g / 100 mL, encontrando-se ainda acima 
do valor desejado de 2,5 g / 100 mL. Importa referir que esse 
valor mínimo corresponde a um único leite adoçado com 
stevia (adoçante natural). 

Subtraindo ao açúcar total rotulado o teor de lactose, obti-
veram-se os seguintes valores para as medianas: 7,7 e
7,2 g / 100 g para os iogur tes sól idos e l íquidos, respetiva-
mente e 3,8 g / 100 mL, para os le i tes aromatizados.

Impor ta ainda realçar que no caso dos iogur tes com fruta, 
para além da lactose (açúcar naturalmente presente prove-
niente do le ite), estes contêm açúcar naturalmente presente 
proveniente da fruta, pr incipalmente frutose.

No total de 169 refrigerantes considerados (gráfico 4 ), a me-
diana para o teor de açúcar foi de 4,5 g / 100 mL, verif ican-
do-se que 47 cumprem as recomendações (2,5 g/100 mL), o 
que se traduz numa taxa de satisfação face ao preconizado 
na EIPAS de 28%. Nesta categoria, verif icou-se que nos pro-
dutos com baixo teor de açúcar este componente foi parcial 
ou totalmente substituído por adoçantes. 

Se recr iarmos um dia al imentar, com base nos valores 
obtidos para as medianas, onde incluímos uma porção de 
le ite aromatizado ao pequeno-almoço (7,6 g / 200 mL), um 
refr igerante ao almoço (9,0 g / 200 mL) e um iogur te sól ido 
para o lanche (9,6 g / 125 g), obtemos 26,2 g de açúcar que, 
face ao consumo l imite recomendado pela OMS de 50 g de 
açúcares l ivres por dia apresenta um contr ibuto de 52,4%. 
Para o cenár io ideal, estes três al imentos apresentam um 
contr ibuto de 104,8%, excedendo o l imite diár io de 25 g.

_Conclusões

As medianas calculadas para o teor de açúcar dos iogur tes 
sól idos e l íquidos (em g / 100 g) e le i tes aromatizados (em
g / 100 mL) foram 11,5; 11,0 e 9,3, respetivamente e de 7,7; 7,2 
e 3,8 para as mesmas categorias de produtos, excluindo a 
lactose. Neste contexto, considerando que a EIPAS preconiza 
os limites de 5 g/100 g e 2,5 g/100 mL para os alimentos sóli-
dos e líquidos, respetivamente, o esforço para a redução do 
teor de açúcar adicionado terá que continuar, especialmente 
para as categorias dos iogurtes, o que evidencia a colabora-
ção da indústria alimentar na melhoria dos produtos destas 
categorias que disponibiliza ao consumidor.

Acresce ainda que na categoria dos iogurtes sólidos, 28,5 % 
eram naturais ou com alguma alegação nutricional (magros, 

0%) e para este conjunto a mediana do teor de açúcar 
total ( incluindo os açúcares naturalmente presentes) foi de
5,0 g / 100 g.

Para os refr igerantes obteve-se uma mediana de 4,5 g / 
100 mL, o que indica a necessidade de a indústr ia baixar 
este valor para se atingir a meta da EIPAS, 2,5 g / 100 mL. 
Apesar dos refr igerantes apresentarem uma mediana 
do teor de açúcar infer ior à dos iogur tes não signif ica 
que sejam mais saudáveis, já que não contr ibuem para a 
ingestão de nutr ientes como proteína, v itaminas e minerais. 
Para além disso, nos refr igerantes, observou-se a presença 
de adoçantes, facto que poderá motivar a ocorrência de 
novos estudos que aval iem o impacto do aumento da 
exposição/consumo de adoçantes, atendendo aos l imites 
máximos admissíveis. 



2,5 g/100 mL

benefícios na saúde. Segundo a mesma organização, açúca-
res livres são todo o tipo de açúcares que são adicionados a 
alimentos e bebidas, quer pelo produtor quer pelo consumi-
dor, assim como aqueles que estão naturalmente presentes 
no mel, xaropes, sumos de fruta ou concentrados de fruta.

Os resultados do Inquérito Alimentar Nacional e de Atividade 
Física (2015-2016) indicam que, para a ingestão de açúcares 
livres, o açúcar de mesa /de adição é o maior contribuidor, 
seguindo-se os refrigerantes e os iogurtes, que detêm um 
contributo relevante (2). De referir ainda que os iogurtes con-
tribuem com uma importante percentagem para a ingestão 
de açúcar nas crianças. Cerca de 10% da ingestão de açú-
cares livres nas crianças portuguesas é proveniente do con-
sumo de iogurtes (3).

Em Portugal, a Estratégia Integrada para a Alimentação Sau-
dável (EIPAS), implementada desde 2017, embora com efei-
tos práticos a partir de 2018, invoca um esforço integrado 
para a criação de ambientes promotores da saúde, pelo que 
incentiva a reformulação dos produtos no mercado. Assim, 
no que respeita ao consumo de açúcar, preconiza que o teor 
de açúcar deverá ser inferior a 5 g por 100 g de alimento 
sólido e menos de 2,5 g por 100 mL para os l íquidos (4).

O Depar tamento de Al imentação e Nutr ição do Insti tuto 
Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, em ar ticulação 
com os objetivos da EIPAS procedeu à monitor ização do 
teor de açúcar nas categor ias de al imentos, iogur tes (sól i-
dos e l íquidos), le i tes aromatizados e refr igerantes. 

_Objetivo

Monitorizar o teor de açúcar nas categorias de alimentos 
iogurtes, leites aromatizados e refr igerantes disponíveis no 
mercado português, para conhecimento da realidade nacio-
nal atual e consequente apoio às autoridades de saúde, com 
o propósito de se atingirem as metas preconizadas pela 
Estratégia Integrada para a Alimentação Saudável. 

_Material e métodos

Procedeu-se à avaliação do teor de açúcar nas categorias 
alimentares iogurtes (sólidos e l íquidos), leites aromatizados 
e refr igerantes. Os dados foram recolhidos através da infor-
mação constante dos rótulos disponibil izados no comércio 
eletrónico das maiores cadeias de supermercados a operar 
no mercado português. Os valores obtidos foram compara-
dos com as recomendações explanadas na EIPAS para 2020 
para o teor de açúcar: 5 g / 100 g para alimentos sólidos e 
2,5 g / 100 mL para os l íquidos. Para a categoria dos iogur-
tes foram ainda comparados os valores obtidos com os valo-
res apurados no estudo de monitorização de açúcar nestes 
alimentos realizado em 2018, em que se uti l izou a mesma 
metodologia (5).

Tendo em consideração que o rótulo exibe o teor total de 
açúcar, posteriormente, para os lácteos, a este valor foi sub-
traído o teor médio de lactose, açúcar naturalmente presente 
nestes produtos. Para o efeito util izou-se como referência o 
guia Perf i l Nutricional - Restrições à publicidade alimentar 
dir igida a crianças - 2019, publicado pela Direção-Geral da 
Saúde, por ser o documento em que se estabelecem os valo-
res de lactose, com base nos teores máximos encontrados 
no leite disponível no mercado português. Os valores referi-
dos neste documento são de 3,8 g / 100 g de lactose para os 
iogurtes e de 5,5 g / 100 mL para os leites (3).

_Resultados e discussão

Os resultados obtidos apresentam-se nos gráficos 1-4. 

No total de 305 iogurtes sólidos considerados (gráfico 1), 
55 apresentaram teores de açúcar total (rotulado) de acordo 
com as recomendações da EIPAS para 2020, de 5 g/100 g, o 
que se traduz numa taxa de satisfação do valor preconizado 
de 18%. Para esta categoria a mediana foi de 11,5 g / 100 g. 

Numa amostra de 208 iogurtes líquidos (gráfico 2 ), observou-
-se a mediana de açúcar total (rotulado) de 11,0 g / 100 g, 
ligeiramente inferior à categoria anterior.

A informação nutr icional dos iogur tes l íquidos é rotulada por 
100 g, pelo que não foi possível a sua comparação com o 

_Resumo

É globalmente reconhecido que o consumo excessivo de açúcar está 
re lacionado com o desenvolv imento de doenças crónicas, nomeadamen-
te a obesidade e a diabetes t ipo 2, conforme o evidenciam diversos estu-
dos cientí f icos. Para diminuir a prevalência deste t ipo de doenças, o 
Governo por tuguês aprovou a Estratégia Integrada para a Promoção da 
Al imentação Saudável (EIPAS), assente na promoção de um padrão de 
al imentação saudável que, entre outros objetivos, pretende uma redução 
progressiva do consumo diár io de açúcar. O Insti tuto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge, na qual idade de parceiro estratégico na implemen-
tação da EIPAS, através do seu Depar tamento de Al imentação e Nutr ição, 
procedeu à monitor ização do teor de açúcar em diversas categor ias de 
al imentos, designadamente iogur tes (sól idos e l íquidos), le i tes aromatiza-
dos e refr igerantes, disponíveis no mercado por tuguês. Os dados foram 
recolhidos em websites de comércio eletrónico das pr incipais cadeias de 
distr ibuição al imentar em Por tugal, durante o ano de 2019. As medianas 
dos teores de açúcar, excluindo a lactose, foram 7,7 e 7,2 g/100 g para os 
iogur tes sól idos e l íquidos, respetivamente e 3,8 e 4,5 g/100 mL para os 
le i tes aromatizados e refr igerantes, respetivamente. Para a categor ia dos 
iogur tes, e comparando os valores atuais com os valores do estudo de 
monitor ização do teor de açúcar nestes al imentos real izado em 2018, em 
que se uti l izou a mesma metodologia, os resultados revelam uma redução 
progressiva do teor de açúcar pela indústr ia al imentar.

_Abstract

I t is wide ly recognized that excessive sugar consumption is re lated to 
the deve lopment of chronic diseases, namely obesi ty and type 2 diabe-
tes, according to evidence f rom several sc ient i f ic studies. To reduce the 
prevalence of th is type of d iseases, the Por tuguese Government appro-
ved the Integrated Strategy for the Promotion of Healthy Eat ing (EIPAS), 
based on the promotion of a heal thy eat ing pat tern that, among other 
object ives, a ims at a progressive reduct ion of dai ly sugar consumption. 
The National Inst i tute of Health Dr R icardo Jorge, as a strategic par tner 
in EIPAS implementat ion, through i ts Food and Nutr i t ion Depar tment, 
monitored the sugar content in several food categor ies, namely yoghur ts 
(sol id and l iquid), f lavored mi lks and sof t dr inks, avai lable on the Por tu-
guese market. Data were col lected on e-commerce s i tes of the main food 
distr ibut ion chains in Por tugal dur ing 2019. Medians of sugar content, 
excluding lactose, were 7.7 and 7.2 g/100 g for sol id and l iquid yoghur ts, 
respect ive ly and 3.8 and 4.5 g/100 mL for f lavored mi lks and sof t dr inks, 
respect ive ly. For the category of yoghur ts, and compar ing the current 

values with the values f rom the monitor ing sugar content study in these 
foods conducted in 2018, in which the same methodology was used, the 
resul ts reveal a progressive reduct ion in the sugar content by the food 
industry.

_Introdução

Estudos recentes reportam que cerca de 5,9 milhões de 
portugueses (quase 6 em cada 10) têm excesso de peso 
(pré-obesidade e obesidade), sendo que nas crianças (<10 
anos) e nos adolescentes (10-17 anos) já se verif ica uma per-
centagem bastante considerável de pré-obesidade (17% e 
24%, respetivamente) e de obesidade (7,7% e 8,7%, respeti-
vamente). Também a prevalência de outro tipo de doenças 
crónicas, das quais se destaca a diabetes, revela-se muito 
elevada na população portuguesa (cerca de 10%) (1).

A Organização Mundial de Saúde (OMS) e a Comissão Euro-
peia recomendam que as estratégias nacionais de al imen-
tação e nutr ição devem: assentar numa abordagem de 
intervenção multissetorial, designadamente com o objetivo 
de modif icar a ofer ta al imentar de determinados al imentos, 
nomeadamente os que apresentam elevado teor de açúcar; 
incentivar ações de reformulação nutr icional dos produtos 
al imentares através de uma ação ar ticulada com a indústr ia 
al imentar; capacitar os cidadãos e prof issionais que traba-
lham ou inf luenciam o consumo de al imentos para as esco-
lhas al imentares saudáveis.

A OMS recomenda que menos de 10% do nosso consumo 
energético total seja proveniente de açúcares livres, o que 
é equivalente a 50 g por dia (aproximadamente 12 colheres 
de chá) e, idealmente, abaixo dos 5%, para se obter maiores 
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l imite desejável para os al imentos l íquidos preconizado pela 
EIPAS, 2,5 g / 100 mL. No comércio eletrónico apenas uma 
marca dispunha de dados para o cálculo da massa especí-
f ica, sendo o seu valor de 1,07 g de iogur te por cada mL.

O estudo realizado em 2018 revelou para os iogurtes sólidos 
e líquidos medianas de 12,0 e 12,1 g / 100 g, respetivamente, 
o que revela um esforço da indústria no sentido da redução.
 

No total de 31 leites aromatizados compilados (gráfico 3 ), a
mediana foi de 9,3 g / 100 mL e o valor mínimo observado 
correspondeu a 4,1 g / 100 mL, encontrando-se ainda acima 
do valor desejado de 2,5 g / 100 mL. Importa referir que esse 
valor mínimo corresponde a um único leite adoçado com 
stevia (adoçante natural). 

artigos breves_   n. 1

Subtraindo ao açúcar total rotulado o teor de lactose, obti-
veram-se os seguintes valores para as medianas: 7,7 e
7,2 g / 100 g para os iogur tes sól idos e l íquidos, respetiva-
mente e 3,8 g / 100 mL, para os le i tes aromatizados.

Impor ta ainda realçar que no caso dos iogur tes com fruta, 
para além da lactose (açúcar naturalmente presente prove-
niente do le ite), estes contêm açúcar naturalmente presente 
proveniente da fruta, pr incipalmente frutose.

No total de 169 refrigerantes considerados (gráfico 4 ), a me-
diana para o teor de açúcar foi de 4,5 g / 100 mL, verif ican-
do-se que 47 cumprem as recomendações (2,5 g/100 mL), o 
que se traduz numa taxa de satisfação face ao preconizado 
na EIPAS de 28%. Nesta categoria, verif icou-se que nos pro-
dutos com baixo teor de açúcar este componente foi parcial 
ou totalmente substituído por adoçantes. 

Se recr iarmos um dia al imentar, com base nos valores 
obtidos para as medianas, onde incluímos uma porção de 
le ite aromatizado ao pequeno-almoço (7,6 g / 200 mL), um 
refr igerante ao almoço (9,0 g / 200 mL) e um iogur te sól ido 
para o lanche (9,6 g / 125 g), obtemos 26,2 g de açúcar que, 
face ao consumo l imite recomendado pela OMS de 50 g de 
açúcares l ivres por dia apresenta um contr ibuto de 52,4%. 
Para o cenár io ideal, estes três al imentos apresentam um 
contr ibuto de 104,8%, excedendo o l imite diár io de 25 g.

_Conclusões

As medianas calculadas para o teor de açúcar dos iogur tes 
sól idos e l íquidos (em g / 100 g) e le i tes aromatizados (em
g / 100 mL) foram 11,5; 11,0 e 9,3, respetivamente e de 7,7; 7,2 
e 3,8 para as mesmas categorias de produtos, excluindo a 
lactose. Neste contexto, considerando que a EIPAS preconiza 
os limites de 5 g/100 g e 2,5 g/100 mL para os alimentos sóli-
dos e líquidos, respetivamente, o esforço para a redução do 
teor de açúcar adicionado terá que continuar, especialmente 
para as categorias dos iogurtes, o que evidencia a colabora-
ção da indústria alimentar na melhoria dos produtos destas 
categorias que disponibiliza ao consumidor.

Acresce ainda que na categoria dos iogurtes sólidos, 28,5 % 
eram naturais ou com alguma alegação nutricional (magros, 

0%) e para este conjunto a mediana do teor de açúcar 
total ( incluindo os açúcares naturalmente presentes) foi de
5,0 g / 100 g.

Para os refr igerantes obteve-se uma mediana de 4,5 g / 
100 mL, o que indica a necessidade de a indústr ia baixar 
este valor para se atingir a meta da EIPAS, 2,5 g / 100 mL. 
Apesar dos refr igerantes apresentarem uma mediana 
do teor de açúcar infer ior à dos iogur tes não signif ica 
que sejam mais saudáveis, já que não contr ibuem para a 
ingestão de nutr ientes como proteína, v itaminas e minerais. 
Para além disso, nos refr igerantes, observou-se a presença 
de adoçantes, facto que poderá motivar a ocorrência de 
novos estudos que aval iem o impacto do aumento da 
exposição/consumo de adoçantes, atendendo aos l imites 
máximos admissíveis. 

Gráfico 1: Teor de açúcar em iogurtes sólidos.
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Gráfico 2: Teor de açúcar em iogurtes líquidos.
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Gráfico 4: Teor de açúcar em refrigerantes.
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Gráfico 3: Teor de açúcar em leites aromatizados.
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benefícios na saúde. Segundo a mesma organização, açúca-
res livres são todo o tipo de açúcares que são adicionados a 
alimentos e bebidas, quer pelo produtor quer pelo consumi-
dor, assim como aqueles que estão naturalmente presentes 
no mel, xaropes, sumos de fruta ou concentrados de fruta.

Os resultados do Inquérito Alimentar Nacional e de Atividade 
Física (2015-2016) indicam que, para a ingestão de açúcares 
livres, o açúcar de mesa /de adição é o maior contribuidor, 
seguindo-se os refrigerantes e os iogurtes, que detêm um 
contributo relevante (2). De referir ainda que os iogurtes con-
tribuem com uma importante percentagem para a ingestão 
de açúcar nas crianças. Cerca de 10% da ingestão de açú-
cares livres nas crianças portuguesas é proveniente do con-
sumo de iogurtes (3).

Em Portugal, a Estratégia Integrada para a Alimentação Sau-
dável (EIPAS), implementada desde 2017, embora com efei-
tos práticos a partir de 2018, invoca um esforço integrado 
para a criação de ambientes promotores da saúde, pelo que 
incentiva a reformulação dos produtos no mercado. Assim, 
no que respeita ao consumo de açúcar, preconiza que o teor 
de açúcar deverá ser inferior a 5 g por 100 g de alimento 
sólido e menos de 2,5 g por 100 mL para os l íquidos (4).

O Depar tamento de Al imentação e Nutr ição do Insti tuto 
Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, em ar ticulação 
com os objetivos da EIPAS procedeu à monitor ização do 
teor de açúcar nas categor ias de al imentos, iogur tes (sól i-
dos e l íquidos), le i tes aromatizados e refr igerantes. 

_Objetivo

Monitorizar o teor de açúcar nas categorias de alimentos 
iogurtes, leites aromatizados e refr igerantes disponíveis no 
mercado português, para conhecimento da realidade nacio-
nal atual e consequente apoio às autoridades de saúde, com 
o propósito de se atingirem as metas preconizadas pela 
Estratégia Integrada para a Alimentação Saudável. 

_Material e métodos

Procedeu-se à avaliação do teor de açúcar nas categorias 
alimentares iogurtes (sólidos e l íquidos), leites aromatizados 
e refr igerantes. Os dados foram recolhidos através da infor-
mação constante dos rótulos disponibil izados no comércio 
eletrónico das maiores cadeias de supermercados a operar 
no mercado português. Os valores obtidos foram compara-
dos com as recomendações explanadas na EIPAS para 2020 
para o teor de açúcar: 5 g / 100 g para alimentos sólidos e 
2,5 g / 100 mL para os l íquidos. Para a categoria dos iogur-
tes foram ainda comparados os valores obtidos com os valo-
res apurados no estudo de monitorização de açúcar nestes 
alimentos realizado em 2018, em que se uti l izou a mesma 
metodologia (5).

Tendo em consideração que o rótulo exibe o teor total de 
açúcar, posteriormente, para os lácteos, a este valor foi sub-
traído o teor médio de lactose, açúcar naturalmente presente 
nestes produtos. Para o efeito util izou-se como referência o 
guia Perf i l Nutricional - Restrições à publicidade alimentar 
dir igida a crianças - 2019, publicado pela Direção-Geral da 
Saúde, por ser o documento em que se estabelecem os valo-
res de lactose, com base nos teores máximos encontrados 
no leite disponível no mercado português. Os valores referi-
dos neste documento são de 3,8 g / 100 g de lactose para os 
iogurtes e de 5,5 g / 100 mL para os leites (3).

_Resultados e discussão

Os resultados obtidos apresentam-se nos gráficos 1-4. 

No total de 305 iogurtes sólidos considerados (gráfico 1), 
55 apresentaram teores de açúcar total (rotulado) de acordo 
com as recomendações da EIPAS para 2020, de 5 g/100 g, o 
que se traduz numa taxa de satisfação do valor preconizado 
de 18%. Para esta categoria a mediana foi de 11,5 g / 100 g. 

Numa amostra de 208 iogurtes líquidos (gráfico 2 ), observou-
-se a mediana de açúcar total (rotulado) de 11,0 g / 100 g, 
ligeiramente inferior à categoria anterior.

A informação nutr icional dos iogur tes l íquidos é rotulada por 
100 g, pelo que não foi possível a sua comparação com o 

_Resumo

É globalmente reconhecido que o consumo excessivo de açúcar está 
re lacionado com o desenvolv imento de doenças crónicas, nomeadamen-
te a obesidade e a diabetes t ipo 2, conforme o evidenciam diversos estu-
dos cientí f icos. Para diminuir a prevalência deste t ipo de doenças, o 
Governo por tuguês aprovou a Estratégia Integrada para a Promoção da 
Al imentação Saudável (EIPAS), assente na promoção de um padrão de 
al imentação saudável que, entre outros objetivos, pretende uma redução 
progressiva do consumo diár io de açúcar. O Insti tuto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge, na qual idade de parceiro estratégico na implemen-
tação da EIPAS, através do seu Depar tamento de Al imentação e Nutr ição, 
procedeu à monitor ização do teor de açúcar em diversas categor ias de 
al imentos, designadamente iogur tes (sól idos e l íquidos), le i tes aromatiza-
dos e refr igerantes, disponíveis no mercado por tuguês. Os dados foram 
recolhidos em websites de comércio eletrónico das pr incipais cadeias de 
distr ibuição al imentar em Por tugal, durante o ano de 2019. As medianas 
dos teores de açúcar, excluindo a lactose, foram 7,7 e 7,2 g/100 g para os 
iogur tes sól idos e l íquidos, respetivamente e 3,8 e 4,5 g/100 mL para os 
le i tes aromatizados e refr igerantes, respetivamente. Para a categor ia dos 
iogur tes, e comparando os valores atuais com os valores do estudo de 
monitor ização do teor de açúcar nestes al imentos real izado em 2018, em 
que se uti l izou a mesma metodologia, os resultados revelam uma redução 
progressiva do teor de açúcar pela indústr ia al imentar.

_Abstract

I t is wide ly recognized that excessive sugar consumption is re lated to 
the deve lopment of chronic diseases, namely obesi ty and type 2 diabe-
tes, according to evidence f rom several sc ient i f ic studies. To reduce the 
prevalence of th is type of d iseases, the Por tuguese Government appro-
ved the Integrated Strategy for the Promotion of Healthy Eat ing (EIPAS), 
based on the promotion of a heal thy eat ing pat tern that, among other 
object ives, a ims at a progressive reduct ion of dai ly sugar consumption. 
The National Inst i tute of Health Dr R icardo Jorge, as a strategic par tner 
in EIPAS implementat ion, through i ts Food and Nutr i t ion Depar tment, 
monitored the sugar content in several food categor ies, namely yoghur ts 
(sol id and l iquid), f lavored mi lks and sof t dr inks, avai lable on the Por tu-
guese market. Data were col lected on e-commerce s i tes of the main food 
distr ibut ion chains in Por tugal dur ing 2019. Medians of sugar content, 
excluding lactose, were 7.7 and 7.2 g/100 g for sol id and l iquid yoghur ts, 
respect ive ly and 3.8 and 4.5 g/100 mL for f lavored mi lks and sof t dr inks, 
respect ive ly. For the category of yoghur ts, and compar ing the current 

values with the values f rom the monitor ing sugar content study in these 
foods conducted in 2018, in which the same methodology was used, the 
resul ts reveal a progressive reduct ion in the sugar content by the food 
industry.

_Introdução

Estudos recentes reportam que cerca de 5,9 milhões de 
portugueses (quase 6 em cada 10) têm excesso de peso 
(pré-obesidade e obesidade), sendo que nas crianças (<10 
anos) e nos adolescentes (10-17 anos) já se verif ica uma per-
centagem bastante considerável de pré-obesidade (17% e 
24%, respetivamente) e de obesidade (7,7% e 8,7%, respeti-
vamente). Também a prevalência de outro tipo de doenças 
crónicas, das quais se destaca a diabetes, revela-se muito 
elevada na população portuguesa (cerca de 10%) (1).

A Organização Mundial de Saúde (OMS) e a Comissão Euro-
peia recomendam que as estratégias nacionais de al imen-
tação e nutr ição devem: assentar numa abordagem de 
intervenção multissetorial, designadamente com o objetivo 
de modif icar a ofer ta al imentar de determinados al imentos, 
nomeadamente os que apresentam elevado teor de açúcar; 
incentivar ações de reformulação nutr icional dos produtos 
al imentares através de uma ação ar ticulada com a indústr ia 
al imentar; capacitar os cidadãos e prof issionais que traba-
lham ou inf luenciam o consumo de al imentos para as esco-
lhas al imentares saudáveis.

A OMS recomenda que menos de 10% do nosso consumo 
energético total seja proveniente de açúcares livres, o que 
é equivalente a 50 g por dia (aproximadamente 12 colheres 
de chá) e, idealmente, abaixo dos 5%, para se obter maiores 
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l imite desejável para os al imentos l íquidos preconizado pela 
EIPAS, 2,5 g / 100 mL. No comércio eletrónico apenas uma 
marca dispunha de dados para o cálculo da massa especí-
f ica, sendo o seu valor de 1,07 g de iogur te por cada mL.

O estudo realizado em 2018 revelou para os iogurtes sólidos 
e líquidos medianas de 12,0 e 12,1 g / 100 g, respetivamente, 
o que revela um esforço da indústria no sentido da redução.
 

No total de 31 leites aromatizados compilados (gráfico 3 ), a
mediana foi de 9,3 g / 100 mL e o valor mínimo observado 
correspondeu a 4,1 g / 100 mL, encontrando-se ainda acima 
do valor desejado de 2,5 g / 100 mL. Importa referir que esse 
valor mínimo corresponde a um único leite adoçado com 
stevia (adoçante natural). 

artigos breves_   n. 6

Subtraindo ao açúcar total rotulado o teor de lactose, obti-
veram-se os seguintes valores para as medianas: 7,7 e
7,2 g / 100 g para os iogur tes sól idos e l íquidos, respetiva-
mente e 3,8 g / 100 mL, para os le i tes aromatizados.

Impor ta ainda realçar que no caso dos iogur tes com fruta, 
para além da lactose (açúcar naturalmente presente prove-
niente do le ite), estes contêm açúcar naturalmente presente 
proveniente da fruta, pr incipalmente frutose.

No total de 169 refrigerantes considerados (gráfico 4 ), a me-
diana para o teor de açúcar foi de 4,5 g / 100 mL, verif ican-
do-se que 47 cumprem as recomendações (2,5 g/100 mL), o 
que se traduz numa taxa de satisfação face ao preconizado 
na EIPAS de 28%. Nesta categoria, verif icou-se que nos pro-
dutos com baixo teor de açúcar este componente foi parcial 
ou totalmente substituído por adoçantes. 

Se recr iarmos um dia al imentar, com base nos valores 
obtidos para as medianas, onde incluímos uma porção de 
le ite aromatizado ao pequeno-almoço (7,6 g / 200 mL), um 
refr igerante ao almoço (9,0 g / 200 mL) e um iogur te sól ido 
para o lanche (9,6 g / 125 g), obtemos 26,2 g de açúcar que, 
face ao consumo l imite recomendado pela OMS de 50 g de 
açúcares l ivres por dia apresenta um contr ibuto de 52,4%. 
Para o cenár io ideal, estes três al imentos apresentam um 
contr ibuto de 104,8%, excedendo o l imite diár io de 25 g.

_Conclusões

As medianas calculadas para o teor de açúcar dos iogur tes 
sól idos e l íquidos (em g / 100 g) e le i tes aromatizados (em
g / 100 mL) foram 11,5; 11,0 e 9,3, respetivamente e de 7,7; 7,2 
e 3,8 para as mesmas categorias de produtos, excluindo a 
lactose. Neste contexto, considerando que a EIPAS preconiza 
os limites de 5 g/100 g e 2,5 g/100 mL para os alimentos sóli-
dos e líquidos, respetivamente, o esforço para a redução do 
teor de açúcar adicionado terá que continuar, especialmente 
para as categorias dos iogurtes, o que evidencia a colabora-
ção da indústria alimentar na melhoria dos produtos destas 
categorias que disponibiliza ao consumidor.

Acresce ainda que na categoria dos iogurtes sólidos, 28,5 % 
eram naturais ou com alguma alegação nutricional (magros, 

0%) e para este conjunto a mediana do teor de açúcar 
total ( incluindo os açúcares naturalmente presentes) foi de
5,0 g / 100 g.

Para os refr igerantes obteve-se uma mediana de 4,5 g / 
100 mL, o que indica a necessidade de a indústr ia baixar 
este valor para se atingir a meta da EIPAS, 2,5 g / 100 mL. 
Apesar dos refr igerantes apresentarem uma mediana 
do teor de açúcar infer ior à dos iogur tes não signif ica 
que sejam mais saudáveis, já que não contr ibuem para a 
ingestão de nutr ientes como proteína, v itaminas e minerais. 
Para além disso, nos refr igerantes, observou-se a presença 
de adoçantes, facto que poderá motivar a ocorrência de 
novos estudos que aval iem o impacto do aumento da 
exposição/consumo de adoçantes, atendendo aos l imites 
máximos admissíveis. 
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(1) Organ isat ion fo r Economic Co-operat ion and Deve lopment. Hea l th at a G lance 
2019: OECD Ind icators. Par i s: OECD Pub l i sh ing, 2019. 
https://doi.org/10.1787/4dd50c09-en

(2) Lopes C, Torres D, Ol ive ira A, et a l. Inquér i to Al imentar Nacional e de Ativ idade 
Fís ica, IAN-AF 2015-2016: re latór io de resultados - Par te I I (versão atual izada v.1.5 
setembro 2017). Por to: Universidade do Por to, 2017. ht tps:// ian-af.up.pt /resultados  

(3) D i reção-Gera l da Saúde. Per f i l  Nutr ic iona l - Rest r ições à pub l ic idade a l imenta r 
d i r ig ida a c r ianças. L isboa: DGS, 2019. 
https://www.dgs.pt/documentos-e-publicacoes/per f i l-nutr icional-restr icoes-a-publici
dade-alimentar-dir igida-a-criancas-2019-pdf.aspx

(4) Despacho n.º 11418/2017. DR 2 ª sé r ie de 2017-12-29, nº 249:29595-8. Aprova a 
Est ratég ia In tegrada para a Promoção da A l imentação Saudáve l (E IPAS). 
https://dre.pt/pesquisa/-/search/114424591/details/normal?l=1 

(5) Vargues AL, Fe rnandes P, Brazão R, et a l . Mon i to r i zação do teor de açúcar em 
a l imentos d ispon íve is no mercado por tuguês: contr ibu to para promover uma 
a l imentação saudáve l . Bo let im Ep idemio lóg ico Obser vações. 2018;7(22):10-12. 
ht tp://repositor io.insa.pt /handle/10400.18/5583 

Referências bibliográficas:

https://www.dgs.pt/documentos-e-publicacoes/perfil-nutricional-restricoes-a-publicidade-alimentar-dirigida-a-criancas-2019-pdf.aspx


_Resumo

Tendo em conta a associação universalmente estabelecida entre o consu-
mo excessivo de açúcar e de sal com o desenvolvimento de doenças 
crónicas, foi aprovada em Portugal a Estratégia Integrada para a Promo-
ção da Alimentação Saudável (EIPAS), assente na promoção de um padrão 
de al imentação saudável que, entre outros objetivos, pretende uma redu-
ção progressiva do consumo diár io de açúcar e de sal por par te da popu-
lação em geral. O Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge tendo 
como missão contr ibuir para os ganhos em saúde pública, através do seu 
Depar tamento de Alimentação e Nutr ição, monitoriza dados relativos aos 
géneros al imentícios presentes no mercado por tuguês, nomeadamente os 
referentes à composição nutr icional. Os dados uti l izados neste trabalho 
foram recolhidos durante o ano de 2019 nas lojas online de hipermercados 
presentes em Portugal, e referem-se à energia e aos teores de açúcar e 
de sal de bolachas e cereais de pequeno-almoço. As medianas de valores 
encontrados para as bolachas foram de 470 kcal /100 g para a energia, de 
25,0 g/100 g para o açúcar e de 0,7 g/100 g para o sal. Para os cereais 
de pequeno-almoço as medianas foram de 391 kcal/100 g para a energia, 
de 21,0 g/100 g para o açúcar e de 0,5 g/100 g para o sal. Comparando 
os valores obtidos com os valores preconizados na EIPAS, 98,3% das 
bolachas e 89,2% dos cereais de pequeno-almoço estavam rotulados com 
teores de sal e/ou açúcar superiores aos desejáveis.

_Abstract

Tak ing into account the un ive rsa l l y estab l i shed assoc iat ion between 
the excess ive consumpt ion of sugar and sa l t wi th the deve lopment of 
chron ic d iseases, the Integrated St rategy fo r the Promot ion of Hea l thy 
Eat ing (E IPAS) was approved in Por tuga l , based on the promot ion of a 
hea l thy eat ing pat te rn that, among othe r ob ject i ves, a ims at a progres-
s i ve reduct ion in the da i l y intake of sugar and sa l t by the genera l popu-
lat ion. The Nat iona l Inst i tu te of Hea l th Dr R icardo Jorge wi th a miss ion 
to cont r ibu te to the ga ins in pub l ic hea l th, th rough i ts Depar tment of 
Food and Nutr i t ion, i t mon i to rs data re lated to foodstu f f s present in the 
Por tuguese market, name ly those re lated to nut r i t iona l compos i t ion. 
The data used in th is work was co l lected dur ing the year 2019 in the 
hypermarket on l ine stores present in Por tuga l , and re fe r to the ene r-
gy and the sugar and sa l t content of b iscu i ts and break fast ce rea ls . 
The med ian va lues found fo r b iscu i ts were 470 kca l /100 g fo r ene rgy, 
25.0 g/100 g fo r sugar and 0.7g / 100 g for sa l t . For b reak fast ce rea ls 
the med ians were 391 kca l /100g fo r ene rgy, 21.0 g/100 g fo r sugar and
0.5 g/100 g for salt. Comparing the values obtained with the values recom-
mended in EIPAS, 98.3% of the biscuits and 89.2% of the breakfast cereals 
were labeled with higher than desirable levels of salt and/or sugar.

_Introdução

Os resultados obtidos pelo Inquérito Alimentar Nacional e 
de Atividade Física, 2015-2016 (IAN-AF) reportam um consu-
mo médio nacional de açúcares simples de 84 g/dia. Destes, 
35g/dia correspondem a açúcares l ivres. Cerca de 2,5 
milhões de por tugueses (24%) consomem açúcares l ivres 
acima do l imite recomendado pela Organização Mundial de 
Saúde (OMS) (10% do apor te energético), sendo esta preva-
lência superior nos adolescentes (48,7%) e nas cr ianças 
(40,7%) (1). 

O mesmo estudo revela que, em média, os portugueses con-
somem 7,4 g de sal por dia. Aproximadamente 3,7 milhões de 
mulheres (63,2%) e 4,4 milhões de homens (88,9%) apresen-
tam uma ingestão de sódio acima do nível máximo tolerado 
(2300 mg/dia). 

Quanto ao excesso de peso, o IAN-AF indica que cerca de 
5,9 milhões de portugueses (quase 6 em cada 10) têm exces-
so de peso (pré-obesidade e obesidade).

Para a promoção da saúde, a OMS reforça que adultos que 
pratiquem uma dieta rica em frutos e cereais e pobre em gor-
duras, açúcar e sal apresentam menor risco de desenvolver 
uma ou mais doenças cardiovasculares e certos tipos de 
cancro (2).

Assim, no contexto português, a Estratégia Integrada para a 
Alimentação Saudável (EIPAS), em vigor desde 30 de dezem-
bro de 2017, incentiva a reformulação dos géneros alimen-
tícios presentes no mercado nacional, com o objetivo de 
reduzir o consumo de alguns componentes alimentares, 
nomeadamente açúcar e sal. Esta Estratégia estabelece teo-
res máximos de açúcar de 5 g/100 g para alimentos sólidos 
e teores máximos de sal de 0,2 g/100 g para sopas e pratos 
principais e de 0,3 g/100 g para os restantes alimentos (3).
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O Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge tendo 
como missão contribuir para os ganhos em saúde pública, 
através do seu Departamento de Alimentação e Nutrição, mo-
nitoriza dados relativos aos géneros alimentícios presentes no 
mercado português, nomeadamente os referentes à composi-
ção nutricional, contribuindo para, com o conhecimento da 
realidade nacional, apoiar as autoridades de saúde na defini-
ção e avaliação das medidas de saúde pública relacionadas 
com a alimentação.

_Objetivo

Monitorizar a energia e os teores de açúcar e sal nas catego-
rias de alimentos cereais de pequeno-almoço e bolachas dis-
poníveis no mercado português. Procedeu-se à comparação 
dos teores de sal e açúcar obtidos na monitorização dos pro-
dutos com as metas preconizadas para 2020, pela Estratégia 
Integrada para a Alimentação Saudável.

_Material e métodos

Procedeu-se à recolha dos teores de açúcar, de sal e o valor 
energético dos produtos correspondentes às categorias ali-
mentares cereais de pequeno-almoço e bolachas. Esta reco-
lha de dados foi efetuada através da consulta da informação 
constante dos rótulos disponibilizados por duas cadeias de 
supermercados a operar no mercado português nas respe-
tivas lojas online. A recolha de dados ocorreu durante o ano 
de 2019.

Os valores obtidos foram comparados com as recomenda-
ções apresentadas na EIPAS, de teor de açúcar de 5 g/100 g 
e de teor de sal de 0,3 g/100 g.

Para aval iar a re lação entre os teores de sal e açúcar em 
bolachas foram excluídos os dois valores mais elevados de 
teor de sal (>3,0 g/100 g), por se considerarem out l ie rs.

_Resultados e discussão

Recolheram-se os dados de composição relativos à energia, 
teor de açúcar e de sal de 702 bolachas e de 193 cereais 
de pequeno-almoço. Destes só foram considerados os que 
apresentavam, na informação nutricional onl ine, valores para 
os três parâmetros indicados.

Bolachas

O número total de bolachas consideradas para este trabalho 
foi 594 das 702 inicialmente identif icadas, correspondendo 
a 15,4% de produtos que não apresentam a informação nutri-
cional completa para os parâmetros considerados: energia, 
açúcar e sal.

Foram determinados os parâmetros estatísticos média, me-
diana, máximo e mínimo dos teores de energia, açúcar e 
sal, em bolachas, para o conjunto das 594 amostras consi-
deradas ( tabela 1).

Relativamente ao teor de açúcar (gráfico 1), tendo-se obser-
vado uma mediana de 25,0 g/100 g, superior ao objetivo pro-
posto na EIPAS de 5 g de açúcar/100 g.

No que respeita ao teor de sal (gráfico 2 ), tendo-se obtido 
a mediana de 0,7 g/100 g, também superior ao objetivo pro-
posto na EIPAS de 0,3 g de sal/100 g.

Foi também avaliado o valor energético (energia), em que se 
verif ica uma mediana de 470 kcal/100 g. No entanto, a EIPAS 
não define um limite máximo para a energia.

Da totalidade dos produtos considerados, na categoria bola-
chas, 113 (19,0%) cumprem a recomendação da EIPAS de 
teor máximo de açúcar de 5 g/100 g, 77 (13,0%) cumprem 
a recomendação teor máximo de sal de 0,3 g/100 g. No 
entanto, apenas 10 (1,7%) cumprem simultaneamente ambos 
os teores máximos (açúcar e sal) preconizados pela EIPAS.

No gráfico 3 estão representados os teores de sal e açúcar 
para cada amostra de bolachas.

Aparentemente existe uma relação inversa (não l inear, 
r 2 = 0,2288) entre o teor de sal e o de açúcar. No gráfico 3 
encontra-se a representação gráf ica desta relação.

Cereais de pequeno-almoço

O número total de cereais de pequeno-almoço considerados 
para este trabalho foi de 167 das 193 amostras inicialmente 
identif icadas, correspondendo a 13,5% de produtos que não 
apresentam a informação nutricional completa para os parâ-
metros considerados: energia, açúcar e sal.

Foram determinados os parâmetros estatísticos média, me-
diana, máximo e mínimo dos teores de energia, açúcar e sal, 
em cereais de pequeno-almoço, para o conjunto das 167 
amostras consideradas ( tabela 2 ).

Relativamente ao teor de açúcar (gráfico 4 ), com a mediana 
de 21,0 g/100 g, bastante superior ao objetivo proposto na 
EIPAS de 5 g /100 g.

No que respeita ao teor de sal (gráfico 5 ), com a mediana de 
0,5 g/100 g, também superior ao objetivo proposto na EIPAS 
de 0,3 g de açúcar/100 g.

Foi também avaliado o valor energético (energia), em que se 
verif ica uma mediana de 391 Kcal/100 g. No entanto, a EIPAS 
não define um limite máximo para a energia.

Da totalidade dos produtos considerados, na categoria cere-
ais de pequeno-almoço, 25 (15,0%) cumprem a recomenda-
ção da EIPAS do teor máximo de açúcar de 5 g/100 g, 63 
(37,7%) cumprem a recomendação do teor máximo de sal de 
0,3 g/100 g. No entanto, apenas 18 (10,8%) cumprem ambos 
os teores máximos (açúcar e sal) preconizados pela EIPAS.

Procurou-se ainda verificar a eventual existência de relação 
entre os teores de sal e de açúcar bem como a relação entre 
o valor energético e os teores de sal e de açúcar, mas ao con-
trário do que sucedeu com as bolachas, não parece haver 
uma relação (ajuste linear, r2 =0,0198).

_Conclusões

As bolachas disponíveis no mercado eletrónico das grandes 
superfícies em Portugal no ano de 2019 tinham um teor de 
açúcar (mediana 25,0 g/100 g) ligeiramente superior ao dos 
cereais de pequeno-almoço (mediana 21,0 g/100 g), e bas-
tante superior ao preconizado na EIPAS (5 g/100 g). No que 
respeita ao teor de sal, era também mais elevado nas bola-
chas, com uma mediana de 0,7 g/100 g face a 0,5 g/100 g 
nos cereais de pequeno-almoço, ambos superiores ao valor 
referido na EIPAS (0,3 g/100 g). O valor energético das bola-
chas era superior ao dos cereais de pequeno-almoço, com 
medianas de 470 e 391 kcal/100 g, respetivamente. Também 
a análise dos valores máximos encontrados reforça a indica-
ção obtida da análise das medianas, apresentando-se as 
bolachas com teores máximos mais altos do que os cereais 
de pequeno-almoço para todos os parâmetros considerados.

O facto de 10,8% dos cereais de pequeno-almoço e 1,7% das 
bolachas apresentarem teores de açúcar e sal, simultanea-

mente, inferiores ou iguais aos valores referidos na EIPAS, 
demonstra que é possível atingir as metas propostas, pelo 
menos para algumas subcategorias destes produtos e que é 
desejável uma reformulação progressiva pela indústria, tendo 
em consideração o elevado consumo destes alimentos.

Através da recolha dos dados de rotulagem nas lojas online 
verif icou-se que 15% da totalidade dos produtos seleciona-
dos não apresentavam pelo menos uma das informações 
necessárias para a realização deste trabalho (energia, teor de 
açúcar e teor de sal), obrigatórias ao abrigo do Regulamento 
(UE) nº 1169/2011, do Parlamento Europeu e do Conselho, 
de 25 de outubro de 2011. Esta taxa de incumprimento será 
potencialmente superior para estes produtos comercializados 
online, se se considerarem todos os restantes elementos 
obrigatórios de rotulagem.
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Tabela 1: Média, mediana, máximo e mínimo dos teores 
de energia, açúcar e sal, em bolachas (n=594).

Energ ia
(kca l /100 g)

Açúcar
(g /100 g)

Sa l
(g /100 g)

Média

Mediana

Máximo

Mínimo

465

470

848

91

22,9

25,0

66,0

0,0

0,9

0,7

11,0

0,0
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através do seu Departamento de Alimentação e Nutrição, mo-
nitoriza dados relativos aos géneros alimentícios presentes no 
mercado português, nomeadamente os referentes à composi-
ção nutricional, contribuindo para, com o conhecimento da 
realidade nacional, apoiar as autoridades de saúde na defini-
ção e avaliação das medidas de saúde pública relacionadas 
com a alimentação.
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Monitorizar a energia e os teores de açúcar e sal nas catego-
rias de alimentos cereais de pequeno-almoço e bolachas dis-
poníveis no mercado português. Procedeu-se à comparação 
dos teores de sal e açúcar obtidos na monitorização dos pro-
dutos com as metas preconizadas para 2020, pela Estratégia 
Integrada para a Alimentação Saudável.

_Material e métodos

Procedeu-se à recolha dos teores de açúcar, de sal e o valor 
energético dos produtos correspondentes às categorias ali-
mentares cereais de pequeno-almoço e bolachas. Esta reco-
lha de dados foi efetuada através da consulta da informação 
constante dos rótulos disponibilizados por duas cadeias de 
supermercados a operar no mercado português nas respe-
tivas lojas online. A recolha de dados ocorreu durante o ano 
de 2019.

Os valores obtidos foram comparados com as recomenda-
ções apresentadas na EIPAS, de teor de açúcar de 5 g/100 g 
e de teor de sal de 0,3 g/100 g.

Para aval iar a re lação entre os teores de sal e açúcar em 
bolachas foram excluídos os dois valores mais elevados de 
teor de sal (>3,0 g/100 g), por se considerarem out l ie rs.

_Resultados e discussão

Recolheram-se os dados de composição relativos à energia, 
teor de açúcar e de sal de 702 bolachas e de 193 cereais 
de pequeno-almoço. Destes só foram considerados os que 
apresentavam, na informação nutricional onl ine, valores para 
os três parâmetros indicados.

Bolachas

O número total de bolachas consideradas para este trabalho 
foi 594 das 702 inicialmente identif icadas, correspondendo 
a 15,4% de produtos que não apresentam a informação nutri-
cional completa para os parâmetros considerados: energia, 
açúcar e sal.

Foram determinados os parâmetros estatísticos média, me-
diana, máximo e mínimo dos teores de energia, açúcar e 
sal, em bolachas, para o conjunto das 594 amostras consi-
deradas ( tabela 1).

Relativamente ao teor de açúcar (gráfico 1), tendo-se obser-
vado uma mediana de 25,0 g/100 g, superior ao objetivo pro-
posto na EIPAS de 5 g de açúcar/100 g.

No que respeita ao teor de sal (gráfico 2 ), tendo-se obtido 
a mediana de 0,7 g/100 g, também superior ao objetivo pro-
posto na EIPAS de 0,3 g de sal/100 g.

Foi também avaliado o valor energético (energia), em que se 
verif ica uma mediana de 470 kcal/100 g. No entanto, a EIPAS 
não define um limite máximo para a energia.

Da totalidade dos produtos considerados, na categoria bola-
chas, 113 (19,0%) cumprem a recomendação da EIPAS de 
teor máximo de açúcar de 5 g/100 g, 77 (13,0%) cumprem 
a recomendação teor máximo de sal de 0,3 g/100 g. No 
entanto, apenas 10 (1,7%) cumprem simultaneamente ambos 
os teores máximos (açúcar e sal) preconizados pela EIPAS.

No gráfico 3 estão representados os teores de sal e açúcar 
para cada amostra de bolachas.

Aparentemente existe uma relação inversa (não l inear, 
r 2 = 0,2288) entre o teor de sal e o de açúcar. No gráfico 3 
encontra-se a representação gráf ica desta relação.

Cereais de pequeno-almoço

O número total de cereais de pequeno-almoço considerados 
para este trabalho foi de 167 das 193 amostras inicialmente 
identif icadas, correspondendo a 13,5% de produtos que não 
apresentam a informação nutricional completa para os parâ-
metros considerados: energia, açúcar e sal.

Foram determinados os parâmetros estatísticos média, me-
diana, máximo e mínimo dos teores de energia, açúcar e sal, 
em cereais de pequeno-almoço, para o conjunto das 167 
amostras consideradas ( tabela 2 ).

Relativamente ao teor de açúcar (gráfico 4 ), com a mediana 
de 21,0 g/100 g, bastante superior ao objetivo proposto na 
EIPAS de 5 g /100 g.

No que respeita ao teor de sal (gráfico 5 ), com a mediana de 
0,5 g/100 g, também superior ao objetivo proposto na EIPAS 
de 0,3 g de açúcar/100 g.

Foi também avaliado o valor energético (energia), em que se 
verif ica uma mediana de 391 Kcal/100 g. No entanto, a EIPAS 
não define um limite máximo para a energia.

Da totalidade dos produtos considerados, na categoria cere-
ais de pequeno-almoço, 25 (15,0%) cumprem a recomenda-
ção da EIPAS do teor máximo de açúcar de 5 g/100 g, 63 
(37,7%) cumprem a recomendação do teor máximo de sal de 
0,3 g/100 g. No entanto, apenas 18 (10,8%) cumprem ambos 
os teores máximos (açúcar e sal) preconizados pela EIPAS.
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Procurou-se ainda verificar a eventual existência de relação 
entre os teores de sal e de açúcar bem como a relação entre 
o valor energético e os teores de sal e de açúcar, mas ao con-
trário do que sucedeu com as bolachas, não parece haver 
uma relação (ajuste linear, r2 =0,0198).

_Conclusões

As bolachas disponíveis no mercado eletrónico das grandes 
superfícies em Portugal no ano de 2019 tinham um teor de 
açúcar (mediana 25,0 g/100 g) ligeiramente superior ao dos 
cereais de pequeno-almoço (mediana 21,0 g/100 g), e bas-
tante superior ao preconizado na EIPAS (5 g/100 g). No que 
respeita ao teor de sal, era também mais elevado nas bola-
chas, com uma mediana de 0,7 g/100 g face a 0,5 g/100 g 
nos cereais de pequeno-almoço, ambos superiores ao valor 
referido na EIPAS (0,3 g/100 g). O valor energético das bola-
chas era superior ao dos cereais de pequeno-almoço, com 
medianas de 470 e 391 kcal/100 g, respetivamente. Também 
a análise dos valores máximos encontrados reforça a indica-
ção obtida da análise das medianas, apresentando-se as 
bolachas com teores máximos mais altos do que os cereais 
de pequeno-almoço para todos os parâmetros considerados.

O facto de 10,8% dos cereais de pequeno-almoço e 1,7% das 
bolachas apresentarem teores de açúcar e sal, simultanea-

mente, inferiores ou iguais aos valores referidos na EIPAS, 
demonstra que é possível atingir as metas propostas, pelo 
menos para algumas subcategorias destes produtos e que é 
desejável uma reformulação progressiva pela indústria, tendo 
em consideração o elevado consumo destes alimentos.

Através da recolha dos dados de rotulagem nas lojas online 
verif icou-se que 15% da totalidade dos produtos seleciona-
dos não apresentavam pelo menos uma das informações 
necessárias para a realização deste trabalho (energia, teor de 
açúcar e teor de sal), obrigatórias ao abrigo do Regulamento 
(UE) nº 1169/2011, do Parlamento Europeu e do Conselho, 
de 25 de outubro de 2011. Esta taxa de incumprimento será 
potencialmente superior para estes produtos comercializados 
online, se se considerarem todos os restantes elementos 
obrigatórios de rotulagem.
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Tabela 2: Média, mediana, máximo e mínimo dos teores
 de energia, açúcar e sal, em cereais de pequeno-
 -almoço (n=167).

Energ ia
(kca l /100 g)

Açúcar
(g /100 g)

Sa l
(g /100 g)

Média

Mediana

Máximo

Mínimo

395

391

504

114

19,7

21,0

48,0

0,7

0,6

0,5

3,0
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Gráfico 2: Teor de sal em bolachas.
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Gráfico 3: Relação entre o teor de açúcar e o teor de sal 
em bolachas.
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Gráfico 1: Teor de açúcar em bolachas.
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energético dos produtos correspondentes às categorias ali-
mentares cereais de pequeno-almoço e bolachas. Esta reco-
lha de dados foi efetuada através da consulta da informação 
constante dos rótulos disponibilizados por duas cadeias de 
supermercados a operar no mercado português nas respe-
tivas lojas online. A recolha de dados ocorreu durante o ano 
de 2019.

Os valores obtidos foram comparados com as recomenda-
ções apresentadas na EIPAS, de teor de açúcar de 5 g/100 g 
e de teor de sal de 0,3 g/100 g.

Para aval iar a re lação entre os teores de sal e açúcar em 
bolachas foram excluídos os dois valores mais elevados de 
teor de sal (>3,0 g/100 g), por se considerarem out l ie rs.

_Resultados e discussão

Recolheram-se os dados de composição relativos à energia, 
teor de açúcar e de sal de 702 bolachas e de 193 cereais 
de pequeno-almoço. Destes só foram considerados os que 
apresentavam, na informação nutricional onl ine, valores para 
os três parâmetros indicados.

Bolachas

O número total de bolachas consideradas para este trabalho 
foi 594 das 702 inicialmente identif icadas, correspondendo 
a 15,4% de produtos que não apresentam a informação nutri-
cional completa para os parâmetros considerados: energia, 
açúcar e sal.

Foram determinados os parâmetros estatísticos média, me-
diana, máximo e mínimo dos teores de energia, açúcar e 
sal, em bolachas, para o conjunto das 594 amostras consi-
deradas ( tabela 1).

Relativamente ao teor de açúcar (gráfico 1), tendo-se obser-
vado uma mediana de 25,0 g/100 g, superior ao objetivo pro-
posto na EIPAS de 5 g de açúcar/100 g.

No que respeita ao teor de sal (gráfico 2 ), tendo-se obtido 
a mediana de 0,7 g/100 g, também superior ao objetivo pro-
posto na EIPAS de 0,3 g de sal/100 g.

Foi também avaliado o valor energético (energia), em que se 
verif ica uma mediana de 470 kcal/100 g. No entanto, a EIPAS 
não define um limite máximo para a energia.

Da totalidade dos produtos considerados, na categoria bola-
chas, 113 (19,0%) cumprem a recomendação da EIPAS de 
teor máximo de açúcar de 5 g/100 g, 77 (13,0%) cumprem 
a recomendação teor máximo de sal de 0,3 g/100 g. No 
entanto, apenas 10 (1,7%) cumprem simultaneamente ambos 
os teores máximos (açúcar e sal) preconizados pela EIPAS.

No gráfico 3 estão representados os teores de sal e açúcar 
para cada amostra de bolachas.

Aparentemente existe uma relação inversa (não l inear, 
r 2 = 0,2288) entre o teor de sal e o de açúcar. No gráfico 3 
encontra-se a representação gráf ica desta relação.

Cereais de pequeno-almoço

O número total de cereais de pequeno-almoço considerados 
para este trabalho foi de 167 das 193 amostras inicialmente 
identif icadas, correspondendo a 13,5% de produtos que não 
apresentam a informação nutricional completa para os parâ-
metros considerados: energia, açúcar e sal.

Foram determinados os parâmetros estatísticos média, me-
diana, máximo e mínimo dos teores de energia, açúcar e sal, 
em cereais de pequeno-almoço, para o conjunto das 167 
amostras consideradas ( tabela 2 ).

Relativamente ao teor de açúcar (gráfico 4 ), com a mediana 
de 21,0 g/100 g, bastante superior ao objetivo proposto na 
EIPAS de 5 g /100 g.

No que respeita ao teor de sal (gráfico 5 ), com a mediana de 
0,5 g/100 g, também superior ao objetivo proposto na EIPAS 
de 0,3 g de açúcar/100 g.

Foi também avaliado o valor energético (energia), em que se 
verif ica uma mediana de 391 Kcal/100 g. No entanto, a EIPAS 
não define um limite máximo para a energia.

Da totalidade dos produtos considerados, na categoria cere-
ais de pequeno-almoço, 25 (15,0%) cumprem a recomenda-
ção da EIPAS do teor máximo de açúcar de 5 g/100 g, 63 
(37,7%) cumprem a recomendação do teor máximo de sal de 
0,3 g/100 g. No entanto, apenas 18 (10,8%) cumprem ambos 
os teores máximos (açúcar e sal) preconizados pela EIPAS.

Procurou-se ainda verificar a eventual existência de relação 
entre os teores de sal e de açúcar bem como a relação entre 
o valor energético e os teores de sal e de açúcar, mas ao con-
trário do que sucedeu com as bolachas, não parece haver 
uma relação (ajuste linear, r2 =0,0198).

_Conclusões

As bolachas disponíveis no mercado eletrónico das grandes 
superfícies em Portugal no ano de 2019 tinham um teor de 
açúcar (mediana 25,0 g/100 g) ligeiramente superior ao dos 
cereais de pequeno-almoço (mediana 21,0 g/100 g), e bas-
tante superior ao preconizado na EIPAS (5 g/100 g). No que 
respeita ao teor de sal, era também mais elevado nas bola-
chas, com uma mediana de 0,7 g/100 g face a 0,5 g/100 g 
nos cereais de pequeno-almoço, ambos superiores ao valor 
referido na EIPAS (0,3 g/100 g). O valor energético das bola-
chas era superior ao dos cereais de pequeno-almoço, com 
medianas de 470 e 391 kcal/100 g, respetivamente. Também 
a análise dos valores máximos encontrados reforça a indica-
ção obtida da análise das medianas, apresentando-se as 
bolachas com teores máximos mais altos do que os cereais 
de pequeno-almoço para todos os parâmetros considerados.

O facto de 10,8% dos cereais de pequeno-almoço e 1,7% das 
bolachas apresentarem teores de açúcar e sal, simultanea-

mente, inferiores ou iguais aos valores referidos na EIPAS, 
demonstra que é possível atingir as metas propostas, pelo 
menos para algumas subcategorias destes produtos e que é 
desejável uma reformulação progressiva pela indústria, tendo 
em consideração o elevado consumo destes alimentos.

Através da recolha dos dados de rotulagem nas lojas online 
verif icou-se que 15% da totalidade dos produtos seleciona-
dos não apresentavam pelo menos uma das informações 
necessárias para a realização deste trabalho (energia, teor de 
açúcar e teor de sal), obrigatórias ao abrigo do Regulamento 
(UE) nº 1169/2011, do Parlamento Europeu e do Conselho, 
de 25 de outubro de 2011. Esta taxa de incumprimento será 
potencialmente superior para estes produtos comercializados 
online, se se considerarem todos os restantes elementos 
obrigatórios de rotulagem.

artigos breves_   n. 2

(1) Lopes C, Tor res D, O l i ve i ra A , et a l . Inquér i to A l imenta r Nac iona l e de At i v idade 
F ís ica, IAN-AF 2015-2016: re la tó r io de resu l tados - Par te I I (ve rsão atua l i zada 
v.1.5 setembro 2017). Por to: Un ive rs idade do Por to, 2017. 
https://ian-af.up.pt/sites/default/f iles/IAN-AF%20Brochura%20de%20resultados_0.pdf

(2) Wor ld Heal th Organizat ion. Fact-sheets: Heal thy D iet. Geneve: WHO, 2020. 
https://www.who.int/news-room/fact-sheets/detai l/healthy-diet

(3) Despacho n.º 11418/2017. DR 2 ª sé r ie de 2017-12-29, nº 249:29595-8. Aprova a 
Estratégia Integrada para a Promoção da A l imentação Saudáve l (EIPAS).  
ht tps://dre.pt /pesquisa /-/search/114424591/detai ls/normal?l=1

11

Referências bibliográficas:

0 

0,5 

1,5 

2,5 

3,5 

1 

2 

3 

0 20 40 60 80 100 120 140 160 
Sa

l (
g/

10
0 

g)

Gráfico 5: Teor de sal em cereais de pequeno-almoço.Gráfico 4: Teor de açúcar em cereais de pequeno-almoço. 

amostra nº

0 

20 

10 

30 

40 

50 

60 

Aç
úc

ar
 (g

/1
00

 g
)

amostra nº
Va lor má x imo de re fe rênc ia def in ido na EIPAS 
para 2020, de 5 g /100 g.

Va lor má x imo de re fe rênc ia def in ido na EIPAS 
para 2020, de 0,3 g /100 g.

n=167 n=167

0 20 40 60 80 100 120 140 160 



ter consequências para a saúde humana, estando associa-
das a efeitos carcinogénicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos, 
estrogénicos e imunotóxicos (3,4). Uma das principais vias de 
exposição a estes contaminantes é a alimentação pelo que 
se torna importante avaliar o seu impacto no trato gastroin-
testinal (TGI ) (5). O intestino constitui o maior compartimento 
do sistema imunitário representando 70% das defesas imu-
nológicas do organismo e é a primeira barreira de defesa do 
indivíduo encontrada pelos contaminantes presentes nos ali-
mentos ingeridos, tais como as micotoxinas (6). Devido à sua 
prevalência em produtos alimentares, as micotoxinas podem 
afetar a homeostase intestinal, efeito muitas vezes negligen-
ciado, podendo determinar os estados de saúde e doença (7). 

_Objetivos

Neste estudo pretendeu-se quantif icar os teores de 13 mico-
toxinas em 52 amostras de alimentos à base de cereais, des-
tinados ao consumo para crianças, analisadas no âmbito 
do projeto MYCOMIX e apresentar os objetivos do projeto 
earlyMYCO, a f im de contribuir para avaliar os níveis de ex-
posição de crianças a micotoxinas, durante o seu desenvol-
vimento e numa fase precoce da vida.

_Materiais e métodos

Para o estudo da ocorrência de micotoxinas em alimentos 
infantis, foram adquiridos entre 2014 e 2015, em supermer-
cados da Área Metropolitana de Lisboa, 52 cereais e produ-
tos derivados, comercializados principalmente para crianças: 
26 cereais pequeno-almoço, 20 cereais infantis e seis bola-
chas. Posteriormente, procedeu-se à determinação analí-
tica de 13 micotoxinas nestes produtos, nomeadamente, 
aflatoxinas (AFB1, AFB2, AFG 1, AFG2 , AFM1), ocratoxina A 
(OTA), fumonisinas (FB1, FB2 ), tricotecenos (DON, nivale-
nol-NIV; toxina T-2 e toxina HT-2) e zearalenona (ZEN). A 
determinação analítica foi efetuada por diferentes técnicas 
cromatográficas: as aflatoxinas e a OTA foram determina-
das por cromatografia líquida de alta eficiência com deteção 
por fluorescência (HPLC-FLD), os tricotecenos por croma-
tografia gasosa com deteção por espectrometria de massa 
(GC-MS), e as fumonisinas e zearalenona por cromatogra-

fia líquida com deteção por espectrometria de massa (LC-
-MS/MS), conforme descrito em Martins e colaboradores (8).

_Resultados e discussão

A tabela 1 refere a percentagem de amostras posit i-
vas (teores super iores ao l imite de deteção) e valores 
médios (μg/kg) para cada toxina nas categorias de cereais
pequeno-almoço, cereais infantis e bolachas. Foram identifi-
cadas todas as toxinas analisadas com exceção da AFG2  e 
das toxinas T-2 e HT-2. Quarenta e nove das 52 amostras 
(94%) apresentaram pelo menos uma das toxinas analisadas. 
O presente estudo revelou a ocorrência de OTA, ZEN e DON, 
respetivamente, em 65%, 48% e 44% das amostras analisa-
das, com teores médios máximos de 95,9 μg/kg para a DON, 
sendo a totalidade dos valores encontrados inferiores aos 
legislados (quando existentes). Estes resultados confirmam 
a presença de micotoxinas nos produtos alimentares vendi-
dos na Área Metropolitana de Lisboa, no período de tempo 
reportado, sugerindo uma exposição das crianças estudadas 
a várias micotoxinas, através do consumo dos alimentos à 
base de cereais analisados. As micotoxinas detetadas incluí-
ram AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN e NIV, 
considerados, respetivamente, como cancerígenos (grupo 1), 
possíveis cancerígenos (grupo 2B), e sem evidência de car-
cinogenicidade para humanos (grupo 3), conforme classif i-
cação da Agência Internacional de Investigação em Cancro 
( IARC, na sigla em inglês) (9). 

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX – 
Estudo exploratório dos efeitos tóxicos de misturas de mico-
toxinas em alimentos para crianças e potencial impacto na 
saúde (https://www.youtube.com/watch?v=CsKaz3mt2J4), e 
apresentados nesta tabela, revelaram que as crianças por-
tuguesas até aos 3 anos de idade estão expostas a múlti-
plas micotoxinas através do consumo de alimentos à base 
de cereais (12), o que constitui um risco potencial para a sua 
saúde. Os resultados de avaliação da exposição e a caracte-
rização do risco indicaram que, embora os teores de micoto-
xinas detetados nos alimentos analisados fossem inferiores 
aos legislados, a presença de algumas micotoxinas, nomea-
damente de af latoxinas (sobretudo a af latoxina B1, um dos 

do lactente, na defesa intestinal contra agentes patogénicos 
e no estabelecimento da microbiota intestinal. Assim, este 
projeto irá integrar a avaliação da exposição a micotoxinas 
de pares mãe-filho(s) através da biomonitorização, avaliação 
do impacto de micotoxinas no sistema imunitário intestinal e 
microbiota intestinal através de ensaios toxicológicos in vivo 
(em murganhos/ratinhos), e caracterização do risco e impacto 
na saúde associados à exposição a estes contaminantes, 
reunindo dados toxicológicos de exposição e in vivo. Estes 
tópicos constituirão os três principais pilares deste projeto, 
conforme ilustrado no quadro conceptual (figura 1).

Por forma a avaliar esta hipótese, o projeto earlyMYCO pre-
tende responder a várias questões: i ) estarão as grávidas e 
lactentes até aos 6 meses de idade expostos a micotoxinas? 
i i ) Esta exposição representa um risco para a sua saúde?
ii i ) A exposição precoce a micotoxinas produz alterações no 
desenvolvimento do sistema imunitár io gastrointestinal? e
iv) Qual é a carga de doença (burden of disease) atribuída a 
esta exposição? Para responder a estas questões, serão de-
senvolvidas atividades em cinco domínios: i) recrutamento de 
grávidas e lactentes, colheita de alimentos e amostras bioló-
gicas; ii) avaliação da exposição a micotoxinas na população 
recrutada; ii i) ensaios experimentais in vivo para avaliar os 

efeitos da exposição precoce a micotoxinas no sistema imu-
nitário gastrointestinal; iv) abordagem metagenómica para 
avaliar os efeitos da exposição precoce a micotoxinas na mi-
crobiota intestinal; e v) integração final dos dados epidemio-
lógicos e experimentais para caracterizar o risco e impacto 
na saúde associado à exposição precoce a micotoxinas. 

_Conclusões

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX confir-
maram a exposição das crianças portuguesas a várias mico-
toxinas, como AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN 
e NIV, compostos classif icados pela IARC relativamente à 
sua atividade carcinogénica em humanos. Face à toxicidade 
associada a estas micotoxinas, investigação futura deverá 
permitir confirmar o cenário obtido neste projeto. Adicional-
mente, o projeto MYCOMIX identif icou a DON como a micoto-
xina com valores mais elevados de ingestão diária através do 
consumo de produtos à base de cereais. Dada a associação 
habitualmente identif icada entre a exposição a esta micoto-
xina e os efeitos para a saúde, estes resultados sugerem uma 
possível ocorrência de alterações ao nível do sistema imuni-
tário e gastrointestinal nos indivíduos expostos. As crianças 
constituem uma população particularmente vulnerável, pelo 

_Resumo

A exposição a contaminantes químicos nos pr imeiros 1000 dias de vida 
tem sido associada a alterações de saúde, constituindo um domínio 
emergente de pesquisa fundamental para o conhecimento do exposoma 
humano. As micotoxinas produzidas por fungos integram a l ista de conta-
minantes químicos tóxicos presentes nos al imentos e têm efeitos carcino-
génicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos e imunossupressores. A mucosa 
intestinal é a pr imeira barreira biológica encontrada pelos al imentos con-
taminados por micotoxinas após a ingestão, sendo pouco conhecidos os 
potenciais efeitos decorrentes de uma exposição humana precoce a estes 
contaminantes. Estudos recentes obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX 
evidenciaram que as cr ianças por tuguesas até aos 3 anos estão expostas 
a múltiplas micotoxinas através do consumo de al imentos à base de 
cereais, o que constitui um r isco potencial para a sua saúde. Este estudo 
revelou a ocorrência de ocratoxina A, zearalenona e deoxinivalenol em, 
respetivamente, 65%, 48% e 44% das amostras anal isadas, conf irmando 
a exposição das cr ianças a vár ias micotoxinas através da al imentação. 
Em vir tude da toxicidade associada a estes contaminantes e à par ticular 
vulnerabi l idade deste grupo populacional, estes resultados abrem novas 
perspetivas de investigação e reforçam a necessidade de aval iar a exposi-
ção precoce das cr ianças a micotoxinas e o seu potencial impacto na 
saúde, o que constitui o pr incipal objetivo do projeto ear lyMYCO.

_Abstract

Exposure to hazardous chemica ls dur ing the f i r st 1000 days of l i fe 
has been l inked to an increased r isk of a number of hea l th d isorders. 
Ear ly- l i fe exposure to chemica ls is an emerg ing research f ie ld that 
needs to be exp lored to contr ibute to the understand ing of human 
exposome. Mycotox ins are food chemica l contaminants, we l l  known for 
the i r carc inogenic, nephrotox ic, hepatotox ic and immunosuppress ive 
e f fects. Intest ina l mucosa is the f i r st b io log ica l bar r ie r encountered 
by ingested mycotox ins and potent ia l consequences of an ear ly- l i fe 
exposure to these compounds is poor ly documented. Recent stud ies 
obta ined under the MYCOMIX pro ject showed that Por tuguese ch i ld ren 
up to 3 years o ld are exposed to mul t ip le mycotox ins through consump-
t ion of cerea l-based foods, which const i tu tes a potent ia l hea l th threat. 
Th is study revea led the occur rence of ochratox in A, zeara lenone and 

deoxyn iva leno l in, respect ive ly, 65%, 48% and 44% of the ana ly zed 
samples, conf i rming ch i ld ren exposure to severa l mycotox ins through 
food. G iven the tox ic i t y of these compounds and that ch i ld ren are a 
par t icu lar ly vu lnerab le group, there is an urgent need to assess the 
impact of ear ly- l i fe exposure to mycotox ins and the i r potent ia l impact 
on human hea l th, which is the main goa l of ear lyMYCO pro ject.

_Introdução

A exposição a contaminantes nos primeiros 1000 dias de 
vida tem sido associada a alterações de saúde, constituindo 
um domínio emergente de pesquisa (1). Os primeiros 1000 
dias de vida, que incluem os primeiros três anos de vida, 
desde o momento da conceção até aos dois anos de idade, 
constituem um período determinante durante o qual ocorrem 
processos cruciais de desenvolvimento e crescimento da 
criança. O que acontece durante este período é fundamen-
tal para a saúde do lactente e criança, mas também a longo 
prazo para a saúde do futuro adulto, afetando o seu desen-
volvimento imunitário, metabólico e a sua microbiota resi-
dente. Os avanços na investigação têm demonstrado que a 
exposição a determinados compostos durante a vida pré-na-
tal ou pós-natal poderá estar associada ao desenvolvimento 
de doenças que incluem asma, leucemia, obesidade, doen-
ças cardiovasculares, entre outras (2). É, pois, urgente ava-
liar o impacto da exposição precoce a contaminantes, como 
as micotoxinas, na saúde humana. 

As micotoxinas são toxinas naturais produzidas por fungos, 
resistentes ao processamento industrial e culinário e podem 
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mais potentes hepatotóxicos conhecidos), poderiam estar 
associadas a um risco signif icativo para a saúde das crian-
ças (12,13). 
Verif icou-se ainda que os valores mais elevados de ingestão 
diária eram atribuídos à micotoxina desoxinivalenol (DON), 
que se sabe ter efeitos imunológicos e gastrointestinais, o 
que reforça a necessidade de avaliar o impacto das micoto-
xinas no TGI, em particular em populações vulneráveis como 
as crianças. 

A toxicidade das micotoxinas detetadas nos produtos alimen-
tares, associada ao facto de as crianças constituírem uma 
faixa particularmente vulnerável da população, conduziu à 
necessidade urgente de desenvolver um novo projeto que 
visasse avaliar o impacto na saúde da exposição precoce das 
crianças a estes contaminantes químicos. Neste sentido, está 
em curso o projeto earlyMYCO – Exposição precoce a mico-
toxinas e potencial impacto na saúde. Segundo a hipótese 
colocada no projeto, a exposição a micotoxinas tem impacto 
no desenvolvimento do sistema imunitário intestinal do feto e 

que a sua proteção deverá constituir uma prioridade relati-
vamente à implementação de medidas de proteção da saúde 
pública. Os resultados obtidos abrem assim novas perspe-
tivas para a investigação da exposição humana a micotoxi-
nas e o seu impacto na saúde num período precoce da vida, 
objetivo do presente projeto earlyMYCO.

Financiamento:

Projeto MYCOMIX, f inanciado pe la Fundação para a Ciência e a Tec-
nologia (PTDC/DTP-FT0/0417/2012).

Este t raba lho é f inanc iado por fundos nac iona is através da Funda-
ção para a C iênc ia e a Tecno log ia, no âmbi to do pro jeto ear l yMYCO
(PTDC/MEDTOX /28762/2017) e do CESAM (UIDP/50017/2020+UIDB
/50017/2020).
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ter consequências para a saúde humana, estando associa-
das a efeitos carcinogénicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos, 
estrogénicos e imunotóxicos (3,4). Uma das principais vias de 
exposição a estes contaminantes é a alimentação pelo que 
se torna importante avaliar o seu impacto no trato gastroin-
testinal (TGI ) (5). O intestino constitui o maior compartimento 
do sistema imunitário representando 70% das defesas imu-
nológicas do organismo e é a primeira barreira de defesa do 
indivíduo encontrada pelos contaminantes presentes nos ali-
mentos ingeridos, tais como as micotoxinas (6). Devido à sua 
prevalência em produtos alimentares, as micotoxinas podem 
afetar a homeostase intestinal, efeito muitas vezes negligen-
ciado, podendo determinar os estados de saúde e doença (7). 

_Objetivos

Neste estudo pretendeu-se quantif icar os teores de 13 mico-
toxinas em 52 amostras de alimentos à base de cereais, des-
tinados ao consumo para crianças, analisadas no âmbito 
do projeto MYCOMIX e apresentar os objetivos do projeto 
earlyMYCO, a f im de contribuir para avaliar os níveis de ex-
posição de crianças a micotoxinas, durante o seu desenvol-
vimento e numa fase precoce da vida.

_Materiais e métodos

Para o estudo da ocorrência de micotoxinas em alimentos 
infantis, foram adquiridos entre 2014 e 2015, em supermer-
cados da Área Metropolitana de Lisboa, 52 cereais e produ-
tos derivados, comercializados principalmente para crianças: 
26 cereais pequeno-almoço, 20 cereais infantis e seis bola-
chas. Posteriormente, procedeu-se à determinação analí-
tica de 13 micotoxinas nestes produtos, nomeadamente, 
aflatoxinas (AFB1, AFB2, AFG 1, AFG2 , AFM1), ocratoxina A 
(OTA), fumonisinas (FB1, FB2 ), tricotecenos (DON, nivale-
nol-NIV; toxina T-2 e toxina HT-2) e zearalenona (ZEN). A 
determinação analítica foi efetuada por diferentes técnicas 
cromatográficas: as aflatoxinas e a OTA foram determina-
das por cromatografia líquida de alta eficiência com deteção 
por fluorescência (HPLC-FLD), os tricotecenos por croma-
tografia gasosa com deteção por espectrometria de massa 
(GC-MS), e as fumonisinas e zearalenona por cromatogra-

fia líquida com deteção por espectrometria de massa (LC-
-MS/MS), conforme descrito em Martins e colaboradores (8).

_Resultados e discussão

A tabela 1 refere a percentagem de amostras posit i-
vas (teores super iores ao l imite de deteção) e valores 
médios (μg/kg) para cada toxina nas categorias de cereais
pequeno-almoço, cereais infantis e bolachas. Foram identifi-
cadas todas as toxinas analisadas com exceção da AFG2  e 
das toxinas T-2 e HT-2. Quarenta e nove das 52 amostras 
(94%) apresentaram pelo menos uma das toxinas analisadas. 
O presente estudo revelou a ocorrência de OTA, ZEN e DON, 
respetivamente, em 65%, 48% e 44% das amostras analisa-
das, com teores médios máximos de 95,9 μg/kg para a DON, 
sendo a totalidade dos valores encontrados inferiores aos 
legislados (quando existentes). Estes resultados confirmam 
a presença de micotoxinas nos produtos alimentares vendi-
dos na Área Metropolitana de Lisboa, no período de tempo 
reportado, sugerindo uma exposição das crianças estudadas 
a várias micotoxinas, através do consumo dos alimentos à 
base de cereais analisados. As micotoxinas detetadas incluí-
ram AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN e NIV, 
considerados, respetivamente, como cancerígenos (grupo 1), 
possíveis cancerígenos (grupo 2B), e sem evidência de car-
cinogenicidade para humanos (grupo 3), conforme classif i-
cação da Agência Internacional de Investigação em Cancro 
( IARC, na sigla em inglês) (9). 

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX – 
Estudo exploratório dos efeitos tóxicos de misturas de mico-
toxinas em alimentos para crianças e potencial impacto na 
saúde (https://www.youtube.com/watch?v=CsKaz3mt2J4), e 
apresentados nesta tabela, revelaram que as crianças por-
tuguesas até aos 3 anos de idade estão expostas a múlti-
plas micotoxinas através do consumo de alimentos à base 
de cereais (12), o que constitui um risco potencial para a sua 
saúde. Os resultados de avaliação da exposição e a caracte-
rização do risco indicaram que, embora os teores de micoto-
xinas detetados nos alimentos analisados fossem inferiores 
aos legislados, a presença de algumas micotoxinas, nomea-
damente de af latoxinas (sobretudo a af latoxina B1, um dos 
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do lactente, na defesa intestinal contra agentes patogénicos 
e no estabelecimento da microbiota intestinal. Assim, este 
projeto irá integrar a avaliação da exposição a micotoxinas 
de pares mãe-filho(s) através da biomonitorização, avaliação 
do impacto de micotoxinas no sistema imunitário intestinal e 
microbiota intestinal através de ensaios toxicológicos in vivo 
(em murganhos/ratinhos), e caracterização do risco e impacto 
na saúde associados à exposição a estes contaminantes, 
reunindo dados toxicológicos de exposição e in vivo. Estes 
tópicos constituirão os três principais pilares deste projeto, 
conforme ilustrado no quadro conceptual (figura 1).

Por forma a avaliar esta hipótese, o projeto earlyMYCO pre-
tende responder a várias questões: i ) estarão as grávidas e 
lactentes até aos 6 meses de idade expostos a micotoxinas? 
i i ) Esta exposição representa um risco para a sua saúde?
ii i ) A exposição precoce a micotoxinas produz alterações no 
desenvolvimento do sistema imunitár io gastrointestinal? e
iv) Qual é a carga de doença (burden of disease) atribuída a 
esta exposição? Para responder a estas questões, serão de-
senvolvidas atividades em cinco domínios: i) recrutamento de 
grávidas e lactentes, colheita de alimentos e amostras bioló-
gicas; ii) avaliação da exposição a micotoxinas na população 
recrutada; ii i) ensaios experimentais in vivo para avaliar os 

efeitos da exposição precoce a micotoxinas no sistema imu-
nitário gastrointestinal; iv) abordagem metagenómica para 
avaliar os efeitos da exposição precoce a micotoxinas na mi-
crobiota intestinal; e v) integração final dos dados epidemio-
lógicos e experimentais para caracterizar o risco e impacto 
na saúde associado à exposição precoce a micotoxinas. 

_Conclusões

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX confir-
maram a exposição das crianças portuguesas a várias mico-
toxinas, como AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN 
e NIV, compostos classif icados pela IARC relativamente à 
sua atividade carcinogénica em humanos. Face à toxicidade 
associada a estas micotoxinas, investigação futura deverá 
permitir confirmar o cenário obtido neste projeto. Adicional-
mente, o projeto MYCOMIX identif icou a DON como a micoto-
xina com valores mais elevados de ingestão diária através do 
consumo de produtos à base de cereais. Dada a associação 
habitualmente identif icada entre a exposição a esta micoto-
xina e os efeitos para a saúde, estes resultados sugerem uma 
possível ocorrência de alterações ao nível do sistema imuni-
tário e gastrointestinal nos indivíduos expostos. As crianças 
constituem uma população particularmente vulnerável, pelo 

_Resumo

A exposição a contaminantes químicos nos pr imeiros 1000 dias de vida 
tem sido associada a alterações de saúde, constituindo um domínio 
emergente de pesquisa fundamental para o conhecimento do exposoma 
humano. As micotoxinas produzidas por fungos integram a l ista de conta-
minantes químicos tóxicos presentes nos al imentos e têm efeitos carcino-
génicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos e imunossupressores. A mucosa 
intestinal é a pr imeira barreira biológica encontrada pelos al imentos con-
taminados por micotoxinas após a ingestão, sendo pouco conhecidos os 
potenciais efeitos decorrentes de uma exposição humana precoce a estes 
contaminantes. Estudos recentes obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX 
evidenciaram que as cr ianças por tuguesas até aos 3 anos estão expostas 
a múltiplas micotoxinas através do consumo de al imentos à base de 
cereais, o que constitui um r isco potencial para a sua saúde. Este estudo 
revelou a ocorrência de ocratoxina A, zearalenona e deoxinivalenol em, 
respetivamente, 65%, 48% e 44% das amostras anal isadas, conf irmando 
a exposição das cr ianças a vár ias micotoxinas através da al imentação. 
Em vir tude da toxicidade associada a estes contaminantes e à par ticular 
vulnerabi l idade deste grupo populacional, estes resultados abrem novas 
perspetivas de investigação e reforçam a necessidade de aval iar a exposi-
ção precoce das cr ianças a micotoxinas e o seu potencial impacto na 
saúde, o que constitui o pr incipal objetivo do projeto ear lyMYCO.

_Abstract

Exposure to hazardous chemica ls dur ing the f i r st 1000 days of l i fe 
has been l inked to an increased r isk of a number of hea l th d isorders. 
Ear ly- l i fe exposure to chemica ls is an emerg ing research f ie ld that 
needs to be exp lored to contr ibute to the understand ing of human 
exposome. Mycotox ins are food chemica l contaminants, we l l  known for 
the i r carc inogenic, nephrotox ic, hepatotox ic and immunosuppress ive 
e f fects. Intest ina l mucosa is the f i r st b io log ica l bar r ie r encountered 
by ingested mycotox ins and potent ia l consequences of an ear ly- l i fe 
exposure to these compounds is poor ly documented. Recent stud ies 
obta ined under the MYCOMIX pro ject showed that Por tuguese ch i ld ren 
up to 3 years o ld are exposed to mul t ip le mycotox ins through consump-
t ion of cerea l-based foods, which const i tu tes a potent ia l hea l th threat. 
Th is study revea led the occur rence of ochratox in A, zeara lenone and 

deoxyn iva leno l in, respect ive ly, 65%, 48% and 44% of the ana ly zed 
samples, conf i rming ch i ld ren exposure to severa l mycotox ins through 
food. G iven the tox ic i t y of these compounds and that ch i ld ren are a 
par t icu lar ly vu lnerab le group, there is an urgent need to assess the 
impact of ear ly- l i fe exposure to mycotox ins and the i r potent ia l impact 
on human hea l th, which is the main goa l of ear lyMYCO pro ject.

_Introdução

A exposição a contaminantes nos primeiros 1000 dias de 
vida tem sido associada a alterações de saúde, constituindo 
um domínio emergente de pesquisa (1). Os primeiros 1000 
dias de vida, que incluem os primeiros três anos de vida, 
desde o momento da conceção até aos dois anos de idade, 
constituem um período determinante durante o qual ocorrem 
processos cruciais de desenvolvimento e crescimento da 
criança. O que acontece durante este período é fundamen-
tal para a saúde do lactente e criança, mas também a longo 
prazo para a saúde do futuro adulto, afetando o seu desen-
volvimento imunitário, metabólico e a sua microbiota resi-
dente. Os avanços na investigação têm demonstrado que a 
exposição a determinados compostos durante a vida pré-na-
tal ou pós-natal poderá estar associada ao desenvolvimento 
de doenças que incluem asma, leucemia, obesidade, doen-
ças cardiovasculares, entre outras (2). É, pois, urgente ava-
liar o impacto da exposição precoce a contaminantes, como 
as micotoxinas, na saúde humana. 

As micotoxinas são toxinas naturais produzidas por fungos, 
resistentes ao processamento industrial e culinário e podem 

13

mais potentes hepatotóxicos conhecidos), poderiam estar 
associadas a um risco signif icativo para a saúde das crian-
ças (12,13). 
Verif icou-se ainda que os valores mais elevados de ingestão 
diária eram atribuídos à micotoxina desoxinivalenol (DON), 
que se sabe ter efeitos imunológicos e gastrointestinais, o 
que reforça a necessidade de avaliar o impacto das micoto-
xinas no TGI, em particular em populações vulneráveis como 
as crianças. 

A toxicidade das micotoxinas detetadas nos produtos alimen-
tares, associada ao facto de as crianças constituírem uma 
faixa particularmente vulnerável da população, conduziu à 
necessidade urgente de desenvolver um novo projeto que 
visasse avaliar o impacto na saúde da exposição precoce das 
crianças a estes contaminantes químicos. Neste sentido, está 
em curso o projeto earlyMYCO – Exposição precoce a mico-
toxinas e potencial impacto na saúde. Segundo a hipótese 
colocada no projeto, a exposição a micotoxinas tem impacto 
no desenvolvimento do sistema imunitário intestinal do feto e 

que a sua proteção deverá constituir uma prioridade relati-
vamente à implementação de medidas de proteção da saúde 
pública. Os resultados obtidos abrem assim novas perspe-
tivas para a investigação da exposição humana a micotoxi-
nas e o seu impacto na saúde num período precoce da vida, 
objetivo do presente projeto earlyMYCO.

Financiamento:

Projeto MYCOMIX, f inanciado pe la Fundação para a Ciência e a Tec-
nologia (PTDC/DTP-FT0/0417/2012).

Este t raba lho é f inanc iado por fundos nac iona is através da Funda-
ção para a C iênc ia e a Tecno log ia, no âmbi to do pro jeto ear l yMYCO
(PTDC/MEDTOX /28762/2017) e do CESAM (UIDP/50017/2020+UIDB
/50017/2020).

Ar t igo baseado no or iginal publ icado em: 

Assunção R, Mar t ins C, Vasco E, Jager A, Ol ive i ra C, Cunha SC,
Fernandes JO, Nunes B, Loureiro S, Alvito P. Por tuguese chi ldren die-
tary exposure to mult iple mycotoxins – An overview of r isk assess-
ment under MYCOMIX project. Food Chem Toxicol. 2018;118:399-408.
https://doi.org/10.1016/j.fct.2018.05.040



ter consequências para a saúde humana, estando associa-
das a efeitos carcinogénicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos, 
estrogénicos e imunotóxicos (3,4). Uma das principais vias de 
exposição a estes contaminantes é a alimentação pelo que 
se torna importante avaliar o seu impacto no trato gastroin-
testinal (TGI ) (5). O intestino constitui o maior compartimento 
do sistema imunitário representando 70% das defesas imu-
nológicas do organismo e é a primeira barreira de defesa do 
indivíduo encontrada pelos contaminantes presentes nos ali-
mentos ingeridos, tais como as micotoxinas (6). Devido à sua 
prevalência em produtos alimentares, as micotoxinas podem 
afetar a homeostase intestinal, efeito muitas vezes negligen-
ciado, podendo determinar os estados de saúde e doença (7). 

_Objetivos

Neste estudo pretendeu-se quantif icar os teores de 13 mico-
toxinas em 52 amostras de alimentos à base de cereais, des-
tinados ao consumo para crianças, analisadas no âmbito 
do projeto MYCOMIX e apresentar os objetivos do projeto 
earlyMYCO, a f im de contribuir para avaliar os níveis de ex-
posição de crianças a micotoxinas, durante o seu desenvol-
vimento e numa fase precoce da vida.

_Materiais e métodos

Para o estudo da ocorrência de micotoxinas em alimentos 
infantis, foram adquiridos entre 2014 e 2015, em supermer-
cados da Área Metropolitana de Lisboa, 52 cereais e produ-
tos derivados, comercializados principalmente para crianças: 
26 cereais pequeno-almoço, 20 cereais infantis e seis bola-
chas. Posteriormente, procedeu-se à determinação analí-
tica de 13 micotoxinas nestes produtos, nomeadamente, 
aflatoxinas (AFB1, AFB2, AFG 1, AFG2 , AFM1), ocratoxina A 
(OTA), fumonisinas (FB1, FB2 ), tricotecenos (DON, nivale-
nol-NIV; toxina T-2 e toxina HT-2) e zearalenona (ZEN). A 
determinação analítica foi efetuada por diferentes técnicas 
cromatográficas: as aflatoxinas e a OTA foram determina-
das por cromatografia líquida de alta eficiência com deteção 
por fluorescência (HPLC-FLD), os tricotecenos por croma-
tografia gasosa com deteção por espectrometria de massa 
(GC-MS), e as fumonisinas e zearalenona por cromatogra-

fia líquida com deteção por espectrometria de massa (LC-
-MS/MS), conforme descrito em Martins e colaboradores (8).

_Resultados e discussão

A tabela 1 refere a percentagem de amostras posit i-
vas (teores super iores ao l imite de deteção) e valores 
médios (μg/kg) para cada toxina nas categorias de cereais
pequeno-almoço, cereais infantis e bolachas. Foram identifi-
cadas todas as toxinas analisadas com exceção da AFG2  e 
das toxinas T-2 e HT-2. Quarenta e nove das 52 amostras 
(94%) apresentaram pelo menos uma das toxinas analisadas. 
O presente estudo revelou a ocorrência de OTA, ZEN e DON, 
respetivamente, em 65%, 48% e 44% das amostras analisa-
das, com teores médios máximos de 95,9 μg/kg para a DON, 
sendo a totalidade dos valores encontrados inferiores aos 
legislados (quando existentes). Estes resultados confirmam 
a presença de micotoxinas nos produtos alimentares vendi-
dos na Área Metropolitana de Lisboa, no período de tempo 
reportado, sugerindo uma exposição das crianças estudadas 
a várias micotoxinas, através do consumo dos alimentos à 
base de cereais analisados. As micotoxinas detetadas incluí-
ram AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN e NIV, 
considerados, respetivamente, como cancerígenos (grupo 1), 
possíveis cancerígenos (grupo 2B), e sem evidência de car-
cinogenicidade para humanos (grupo 3), conforme classif i-
cação da Agência Internacional de Investigação em Cancro 
( IARC, na sigla em inglês) (9). 

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX – 
Estudo exploratório dos efeitos tóxicos de misturas de mico-
toxinas em alimentos para crianças e potencial impacto na 
saúde (https://www.youtube.com/watch?v=CsKaz3mt2J4), e 
apresentados nesta tabela, revelaram que as crianças por-
tuguesas até aos 3 anos de idade estão expostas a múlti-
plas micotoxinas através do consumo de alimentos à base 
de cereais (12), o que constitui um risco potencial para a sua 
saúde. Os resultados de avaliação da exposição e a caracte-
rização do risco indicaram que, embora os teores de micoto-
xinas detetados nos alimentos analisados fossem inferiores 
aos legislados, a presença de algumas micotoxinas, nomea-
damente de af latoxinas (sobretudo a af latoxina B1, um dos 

do lactente, na defesa intestinal contra agentes patogénicos 
e no estabelecimento da microbiota intestinal. Assim, este 
projeto irá integrar a avaliação da exposição a micotoxinas 
de pares mãe-filho(s) através da biomonitorização, avaliação 
do impacto de micotoxinas no sistema imunitário intestinal e 
microbiota intestinal através de ensaios toxicológicos in vivo 
(em murganhos/ratinhos), e caracterização do risco e impacto 
na saúde associados à exposição a estes contaminantes, 
reunindo dados toxicológicos de exposição e in vivo. Estes 
tópicos constituirão os três principais pilares deste projeto, 
conforme ilustrado no quadro conceptual (figura 1).

Por forma a avaliar esta hipótese, o projeto earlyMYCO pre-
tende responder a várias questões: i ) estarão as grávidas e 
lactentes até aos 6 meses de idade expostos a micotoxinas? 
i i ) Esta exposição representa um risco para a sua saúde?
ii i ) A exposição precoce a micotoxinas produz alterações no 
desenvolvimento do sistema imunitár io gastrointestinal? e
iv) Qual é a carga de doença (burden of disease) atribuída a 
esta exposição? Para responder a estas questões, serão de-
senvolvidas atividades em cinco domínios: i) recrutamento de 
grávidas e lactentes, colheita de alimentos e amostras bioló-
gicas; ii) avaliação da exposição a micotoxinas na população 
recrutada; ii i) ensaios experimentais in vivo para avaliar os 

efeitos da exposição precoce a micotoxinas no sistema imu-
nitário gastrointestinal; iv) abordagem metagenómica para 
avaliar os efeitos da exposição precoce a micotoxinas na mi-
crobiota intestinal; e v) integração final dos dados epidemio-
lógicos e experimentais para caracterizar o risco e impacto 
na saúde associado à exposição precoce a micotoxinas. 

_Conclusões

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX confir-
maram a exposição das crianças portuguesas a várias mico-
toxinas, como AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN 
e NIV, compostos classif icados pela IARC relativamente à 
sua atividade carcinogénica em humanos. Face à toxicidade 
associada a estas micotoxinas, investigação futura deverá 
permitir confirmar o cenário obtido neste projeto. Adicional-
mente, o projeto MYCOMIX identif icou a DON como a micoto-
xina com valores mais elevados de ingestão diária através do 
consumo de produtos à base de cereais. Dada a associação 
habitualmente identif icada entre a exposição a esta micoto-
xina e os efeitos para a saúde, estes resultados sugerem uma 
possível ocorrência de alterações ao nível do sistema imuni-
tário e gastrointestinal nos indivíduos expostos. As crianças 
constituem uma população particularmente vulnerável, pelo 

_Resumo

A exposição a contaminantes químicos nos pr imeiros 1000 dias de vida 
tem sido associada a alterações de saúde, constituindo um domínio 
emergente de pesquisa fundamental para o conhecimento do exposoma 
humano. As micotoxinas produzidas por fungos integram a l ista de conta-
minantes químicos tóxicos presentes nos al imentos e têm efeitos carcino-
génicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos e imunossupressores. A mucosa 
intestinal é a pr imeira barreira biológica encontrada pelos al imentos con-
taminados por micotoxinas após a ingestão, sendo pouco conhecidos os 
potenciais efeitos decorrentes de uma exposição humana precoce a estes 
contaminantes. Estudos recentes obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX 
evidenciaram que as cr ianças por tuguesas até aos 3 anos estão expostas 
a múltiplas micotoxinas através do consumo de al imentos à base de 
cereais, o que constitui um r isco potencial para a sua saúde. Este estudo 
revelou a ocorrência de ocratoxina A, zearalenona e deoxinivalenol em, 
respetivamente, 65%, 48% e 44% das amostras anal isadas, conf irmando 
a exposição das cr ianças a vár ias micotoxinas através da al imentação. 
Em vir tude da toxicidade associada a estes contaminantes e à par ticular 
vulnerabi l idade deste grupo populacional, estes resultados abrem novas 
perspetivas de investigação e reforçam a necessidade de aval iar a exposi-
ção precoce das cr ianças a micotoxinas e o seu potencial impacto na 
saúde, o que constitui o pr incipal objetivo do projeto ear lyMYCO.

_Abstract

Exposure to hazardous chemica ls dur ing the f i r st 1000 days of l i fe 
has been l inked to an increased r isk of a number of hea l th d isorders. 
Ear ly- l i fe exposure to chemica ls is an emerg ing research f ie ld that 
needs to be exp lored to contr ibute to the understand ing of human 
exposome. Mycotox ins are food chemica l contaminants, we l l  known for 
the i r carc inogenic, nephrotox ic, hepatotox ic and immunosuppress ive 
e f fects. Intest ina l mucosa is the f i r st b io log ica l bar r ie r encountered 
by ingested mycotox ins and potent ia l consequences of an ear ly- l i fe 
exposure to these compounds is poor ly documented. Recent stud ies 
obta ined under the MYCOMIX pro ject showed that Por tuguese ch i ld ren 
up to 3 years o ld are exposed to mul t ip le mycotox ins through consump-
t ion of cerea l-based foods, which const i tu tes a potent ia l hea l th threat. 
Th is study revea led the occur rence of ochratox in A, zeara lenone and 

deoxyn iva leno l in, respect ive ly, 65%, 48% and 44% of the ana ly zed 
samples, conf i rming ch i ld ren exposure to severa l mycotox ins through 
food. G iven the tox ic i t y of these compounds and that ch i ld ren are a 
par t icu lar ly vu lnerab le group, there is an urgent need to assess the 
impact of ear ly- l i fe exposure to mycotox ins and the i r potent ia l impact 
on human hea l th, which is the main goa l of ear lyMYCO pro ject.

_Introdução

A exposição a contaminantes nos primeiros 1000 dias de 
vida tem sido associada a alterações de saúde, constituindo 
um domínio emergente de pesquisa (1). Os primeiros 1000 
dias de vida, que incluem os primeiros três anos de vida, 
desde o momento da conceção até aos dois anos de idade, 
constituem um período determinante durante o qual ocorrem 
processos cruciais de desenvolvimento e crescimento da 
criança. O que acontece durante este período é fundamen-
tal para a saúde do lactente e criança, mas também a longo 
prazo para a saúde do futuro adulto, afetando o seu desen-
volvimento imunitário, metabólico e a sua microbiota resi-
dente. Os avanços na investigação têm demonstrado que a 
exposição a determinados compostos durante a vida pré-na-
tal ou pós-natal poderá estar associada ao desenvolvimento 
de doenças que incluem asma, leucemia, obesidade, doen-
ças cardiovasculares, entre outras (2). É, pois, urgente ava-
liar o impacto da exposição precoce a contaminantes, como 
as micotoxinas, na saúde humana. 

As micotoxinas são toxinas naturais produzidas por fungos, 
resistentes ao processamento industrial e culinário e podem 

14

mais potentes hepatotóxicos conhecidos), poderiam estar 
associadas a um risco signif icativo para a saúde das crian-
ças (12,13). 
Verif icou-se ainda que os valores mais elevados de ingestão 
diária eram atribuídos à micotoxina desoxinivalenol (DON), 
que se sabe ter efeitos imunológicos e gastrointestinais, o 
que reforça a necessidade de avaliar o impacto das micoto-
xinas no TGI, em particular em populações vulneráveis como 
as crianças. 

A toxicidade das micotoxinas detetadas nos produtos alimen-
tares, associada ao facto de as crianças constituírem uma 
faixa particularmente vulnerável da população, conduziu à 
necessidade urgente de desenvolver um novo projeto que 
visasse avaliar o impacto na saúde da exposição precoce das 
crianças a estes contaminantes químicos. Neste sentido, está 
em curso o projeto earlyMYCO – Exposição precoce a mico-
toxinas e potencial impacto na saúde. Segundo a hipótese 
colocada no projeto, a exposição a micotoxinas tem impacto 
no desenvolvimento do sistema imunitário intestinal do feto e 

artigos breves_   n. 3

que a sua proteção deverá constituir uma prioridade relati-
vamente à implementação de medidas de proteção da saúde 
pública. Os resultados obtidos abrem assim novas perspe-
tivas para a investigação da exposição humana a micotoxi-
nas e o seu impacto na saúde num período precoce da vida, 
objetivo do presente projeto earlyMYCO.

Financiamento:

Projeto MYCOMIX, f inanciado pe la Fundação para a Ciência e a Tec-
nologia (PTDC/DTP-FT0/0417/2012).

Este t raba lho é f inanc iado por fundos nac iona is através da Funda-
ção para a C iênc ia e a Tecno log ia, no âmbi to do pro jeto ear l yMYCO
(PTDC/MEDTOX /28762/2017) e do CESAM (UIDP/50017/2020+UIDB
/50017/2020).

Ar t igo baseado no or iginal publ icado em: 

Assunção R, Mar t ins C, Vasco E, Jager A, Ol ive i ra C, Cunha SC,
Fernandes JO, Nunes B, Loureiro S, Alvito P. Por tuguese chi ldren die-
tary exposure to mult iple mycotoxins – An overview of r isk assess-
ment under MYCOMIX project. Food Chem Toxicol. 2018;118:399-408.
https://doi.org/10.1016/j.fct.2018.05.040

Tabela 1: Ocorrência de micotoxinas em alimentos para crianças à base de cereais, comercializados na Área Metropolitana de 
Lisboa e analisados no âmbito do projeto MYCOMIX.

ND, não detetado; NA, não ap l i cáve l; AFM 1 , a f l a tox ina M 1; AFB 1 , a f l a tox ina B 1 ; AFB2 , a f l a tox ina B2 ; AFG 1 , a f l a tox ina G 1 ; AFG 2 , a f l a tox ina G 2 ; AF Ts, a f l a tox inas; 
OTA, ocratox ina A; FB1, fumonis ina B 1; FB 2 , fumonis ina B 2 ; FMs, fumonis inas; DON, deox in iva lenol ; NIV, n iva lenol ; T-2, tox ina T-2 ; HT-2, tox ina HT-2; ZEN, zeara lenona. 
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ter consequências para a saúde humana, estando associa-
das a efeitos carcinogénicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos, 
estrogénicos e imunotóxicos (3,4). Uma das principais vias de 
exposição a estes contaminantes é a alimentação pelo que 
se torna importante avaliar o seu impacto no trato gastroin-
testinal (TGI ) (5). O intestino constitui o maior compartimento 
do sistema imunitário representando 70% das defesas imu-
nológicas do organismo e é a primeira barreira de defesa do 
indivíduo encontrada pelos contaminantes presentes nos ali-
mentos ingeridos, tais como as micotoxinas (6). Devido à sua 
prevalência em produtos alimentares, as micotoxinas podem 
afetar a homeostase intestinal, efeito muitas vezes negligen-
ciado, podendo determinar os estados de saúde e doença (7). 

_Objetivos

Neste estudo pretendeu-se quantif icar os teores de 13 mico-
toxinas em 52 amostras de alimentos à base de cereais, des-
tinados ao consumo para crianças, analisadas no âmbito 
do projeto MYCOMIX e apresentar os objetivos do projeto 
earlyMYCO, a f im de contribuir para avaliar os níveis de ex-
posição de crianças a micotoxinas, durante o seu desenvol-
vimento e numa fase precoce da vida.

_Materiais e métodos

Para o estudo da ocorrência de micotoxinas em alimentos 
infantis, foram adquiridos entre 2014 e 2015, em supermer-
cados da Área Metropolitana de Lisboa, 52 cereais e produ-
tos derivados, comercializados principalmente para crianças: 
26 cereais pequeno-almoço, 20 cereais infantis e seis bola-
chas. Posteriormente, procedeu-se à determinação analí-
tica de 13 micotoxinas nestes produtos, nomeadamente, 
aflatoxinas (AFB1, AFB2, AFG 1, AFG2 , AFM1), ocratoxina A 
(OTA), fumonisinas (FB1, FB2 ), tricotecenos (DON, nivale-
nol-NIV; toxina T-2 e toxina HT-2) e zearalenona (ZEN). A 
determinação analítica foi efetuada por diferentes técnicas 
cromatográficas: as aflatoxinas e a OTA foram determina-
das por cromatografia líquida de alta eficiência com deteção 
por fluorescência (HPLC-FLD), os tricotecenos por croma-
tografia gasosa com deteção por espectrometria de massa 
(GC-MS), e as fumonisinas e zearalenona por cromatogra-

fia líquida com deteção por espectrometria de massa (LC-
-MS/MS), conforme descrito em Martins e colaboradores (8).

_Resultados e discussão

A tabela 1 refere a percentagem de amostras posit i-
vas (teores super iores ao l imite de deteção) e valores 
médios (μg/kg) para cada toxina nas categorias de cereais
pequeno-almoço, cereais infantis e bolachas. Foram identifi-
cadas todas as toxinas analisadas com exceção da AFG2  e 
das toxinas T-2 e HT-2. Quarenta e nove das 52 amostras 
(94%) apresentaram pelo menos uma das toxinas analisadas. 
O presente estudo revelou a ocorrência de OTA, ZEN e DON, 
respetivamente, em 65%, 48% e 44% das amostras analisa-
das, com teores médios máximos de 95,9 μg/kg para a DON, 
sendo a totalidade dos valores encontrados inferiores aos 
legislados (quando existentes). Estes resultados confirmam 
a presença de micotoxinas nos produtos alimentares vendi-
dos na Área Metropolitana de Lisboa, no período de tempo 
reportado, sugerindo uma exposição das crianças estudadas 
a várias micotoxinas, através do consumo dos alimentos à 
base de cereais analisados. As micotoxinas detetadas incluí-
ram AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN e NIV, 
considerados, respetivamente, como cancerígenos (grupo 1), 
possíveis cancerígenos (grupo 2B), e sem evidência de car-
cinogenicidade para humanos (grupo 3), conforme classif i-
cação da Agência Internacional de Investigação em Cancro 
( IARC, na sigla em inglês) (9). 

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX – 
Estudo exploratório dos efeitos tóxicos de misturas de mico-
toxinas em alimentos para crianças e potencial impacto na 
saúde (https://www.youtube.com/watch?v=CsKaz3mt2J4), e 
apresentados nesta tabela, revelaram que as crianças por-
tuguesas até aos 3 anos de idade estão expostas a múlti-
plas micotoxinas através do consumo de alimentos à base 
de cereais (12), o que constitui um risco potencial para a sua 
saúde. Os resultados de avaliação da exposição e a caracte-
rização do risco indicaram que, embora os teores de micoto-
xinas detetados nos alimentos analisados fossem inferiores 
aos legislados, a presença de algumas micotoxinas, nomea-
damente de af latoxinas (sobretudo a af latoxina B1, um dos 

do lactente, na defesa intestinal contra agentes patogénicos 
e no estabelecimento da microbiota intestinal. Assim, este 
projeto irá integrar a avaliação da exposição a micotoxinas 
de pares mãe-filho(s) através da biomonitorização, avaliação 
do impacto de micotoxinas no sistema imunitário intestinal e 
microbiota intestinal através de ensaios toxicológicos in vivo 
(em murganhos/ratinhos), e caracterização do risco e impacto 
na saúde associados à exposição a estes contaminantes, 
reunindo dados toxicológicos de exposição e in vivo. Estes 
tópicos constituirão os três principais pilares deste projeto, 
conforme ilustrado no quadro conceptual (figura 1).

Por forma a avaliar esta hipótese, o projeto earlyMYCO pre-
tende responder a várias questões: i ) estarão as grávidas e 
lactentes até aos 6 meses de idade expostos a micotoxinas? 
i i ) Esta exposição representa um risco para a sua saúde?
ii i ) A exposição precoce a micotoxinas produz alterações no 
desenvolvimento do sistema imunitár io gastrointestinal? e
iv) Qual é a carga de doença (burden of disease) atribuída a 
esta exposição? Para responder a estas questões, serão de-
senvolvidas atividades em cinco domínios: i) recrutamento de 
grávidas e lactentes, colheita de alimentos e amostras bioló-
gicas; ii) avaliação da exposição a micotoxinas na população 
recrutada; ii i) ensaios experimentais in vivo para avaliar os 

efeitos da exposição precoce a micotoxinas no sistema imu-
nitário gastrointestinal; iv) abordagem metagenómica para 
avaliar os efeitos da exposição precoce a micotoxinas na mi-
crobiota intestinal; e v) integração final dos dados epidemio-
lógicos e experimentais para caracterizar o risco e impacto 
na saúde associado à exposição precoce a micotoxinas. 

_Conclusões

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX confir-
maram a exposição das crianças portuguesas a várias mico-
toxinas, como AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN 
e NIV, compostos classif icados pela IARC relativamente à 
sua atividade carcinogénica em humanos. Face à toxicidade 
associada a estas micotoxinas, investigação futura deverá 
permitir confirmar o cenário obtido neste projeto. Adicional-
mente, o projeto MYCOMIX identif icou a DON como a micoto-
xina com valores mais elevados de ingestão diária através do 
consumo de produtos à base de cereais. Dada a associação 
habitualmente identif icada entre a exposição a esta micoto-
xina e os efeitos para a saúde, estes resultados sugerem uma 
possível ocorrência de alterações ao nível do sistema imuni-
tário e gastrointestinal nos indivíduos expostos. As crianças 
constituem uma população particularmente vulnerável, pelo 
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_Resumo

A exposição a contaminantes químicos nos pr imeiros 1000 dias de vida 
tem sido associada a alterações de saúde, constituindo um domínio 
emergente de pesquisa fundamental para o conhecimento do exposoma 
humano. As micotoxinas produzidas por fungos integram a l ista de conta-
minantes químicos tóxicos presentes nos al imentos e têm efeitos carcino-
génicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos e imunossupressores. A mucosa 
intestinal é a pr imeira barreira biológica encontrada pelos al imentos con-
taminados por micotoxinas após a ingestão, sendo pouco conhecidos os 
potenciais efeitos decorrentes de uma exposição humana precoce a estes 
contaminantes. Estudos recentes obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX 
evidenciaram que as cr ianças por tuguesas até aos 3 anos estão expostas 
a múltiplas micotoxinas através do consumo de al imentos à base de 
cereais, o que constitui um r isco potencial para a sua saúde. Este estudo 
revelou a ocorrência de ocratoxina A, zearalenona e deoxinivalenol em, 
respetivamente, 65%, 48% e 44% das amostras anal isadas, conf irmando 
a exposição das cr ianças a vár ias micotoxinas através da al imentação. 
Em vir tude da toxicidade associada a estes contaminantes e à par ticular 
vulnerabi l idade deste grupo populacional, estes resultados abrem novas 
perspetivas de investigação e reforçam a necessidade de aval iar a exposi-
ção precoce das cr ianças a micotoxinas e o seu potencial impacto na 
saúde, o que constitui o pr incipal objetivo do projeto ear lyMYCO.

_Abstract

Exposure to hazardous chemica ls dur ing the f i r st 1000 days of l i fe 
has been l inked to an increased r isk of a number of hea l th d isorders. 
Ear ly- l i fe exposure to chemica ls is an emerg ing research f ie ld that 
needs to be exp lored to contr ibute to the understand ing of human 
exposome. Mycotox ins are food chemica l contaminants, we l l  known for 
the i r carc inogenic, nephrotox ic, hepatotox ic and immunosuppress ive 
e f fects. Intest ina l mucosa is the f i r st b io log ica l bar r ie r encountered 
by ingested mycotox ins and potent ia l consequences of an ear ly- l i fe 
exposure to these compounds is poor ly documented. Recent stud ies 
obta ined under the MYCOMIX pro ject showed that Por tuguese ch i ld ren 
up to 3 years o ld are exposed to mul t ip le mycotox ins through consump-
t ion of cerea l-based foods, which const i tu tes a potent ia l hea l th threat. 
Th is study revea led the occur rence of ochratox in A, zeara lenone and 

deoxyn iva leno l in, respect ive ly, 65%, 48% and 44% of the ana ly zed 
samples, conf i rming ch i ld ren exposure to severa l mycotox ins through 
food. G iven the tox ic i t y of these compounds and that ch i ld ren are a 
par t icu lar ly vu lnerab le group, there is an urgent need to assess the 
impact of ear ly- l i fe exposure to mycotox ins and the i r potent ia l impact 
on human hea l th, which is the main goa l of ear lyMYCO pro ject.

_Introdução

A exposição a contaminantes nos primeiros 1000 dias de 
vida tem sido associada a alterações de saúde, constituindo 
um domínio emergente de pesquisa (1). Os primeiros 1000 
dias de vida, que incluem os primeiros três anos de vida, 
desde o momento da conceção até aos dois anos de idade, 
constituem um período determinante durante o qual ocorrem 
processos cruciais de desenvolvimento e crescimento da 
criança. O que acontece durante este período é fundamen-
tal para a saúde do lactente e criança, mas também a longo 
prazo para a saúde do futuro adulto, afetando o seu desen-
volvimento imunitário, metabólico e a sua microbiota resi-
dente. Os avanços na investigação têm demonstrado que a 
exposição a determinados compostos durante a vida pré-na-
tal ou pós-natal poderá estar associada ao desenvolvimento 
de doenças que incluem asma, leucemia, obesidade, doen-
ças cardiovasculares, entre outras (2). É, pois, urgente ava-
liar o impacto da exposição precoce a contaminantes, como 
as micotoxinas, na saúde humana. 

As micotoxinas são toxinas naturais produzidas por fungos, 
resistentes ao processamento industrial e culinário e podem 
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mais potentes hepatotóxicos conhecidos), poderiam estar 
associadas a um risco signif icativo para a saúde das crian-
ças (12,13). 
Verif icou-se ainda que os valores mais elevados de ingestão 
diária eram atribuídos à micotoxina desoxinivalenol (DON), 
que se sabe ter efeitos imunológicos e gastrointestinais, o 
que reforça a necessidade de avaliar o impacto das micoto-
xinas no TGI, em particular em populações vulneráveis como 
as crianças. 

A toxicidade das micotoxinas detetadas nos produtos alimen-
tares, associada ao facto de as crianças constituírem uma 
faixa particularmente vulnerável da população, conduziu à 
necessidade urgente de desenvolver um novo projeto que 
visasse avaliar o impacto na saúde da exposição precoce das 
crianças a estes contaminantes químicos. Neste sentido, está 
em curso o projeto earlyMYCO – Exposição precoce a mico-
toxinas e potencial impacto na saúde. Segundo a hipótese 
colocada no projeto, a exposição a micotoxinas tem impacto 
no desenvolvimento do sistema imunitário intestinal do feto e 

que a sua proteção deverá constituir uma prioridade relati-
vamente à implementação de medidas de proteção da saúde 
pública. Os resultados obtidos abrem assim novas perspe-
tivas para a investigação da exposição humana a micotoxi-
nas e o seu impacto na saúde num período precoce da vida, 
objetivo do presente projeto earlyMYCO.

Financiamento:

Projeto MYCOMIX, f inanciado pe la Fundação para a Ciência e a Tec-
nologia (PTDC/DTP-FT0/0417/2012).

Este t raba lho é f inanc iado por fundos nac iona is através da Funda-
ção para a C iênc ia e a Tecno log ia, no âmbi to do pro jeto ear l yMYCO
(PTDC/MEDTOX /28762/2017) e do CESAM (UIDP/50017/2020+UIDB
/50017/2020).

Ar t igo baseado no or iginal publ icado em: 

Assunção R, Mar t ins C, Vasco E, Jager A, Ol ive i ra C, Cunha SC,
Fernandes JO, Nunes B, Loureiro S, Alvito P. Por tuguese chi ldren die-
tary exposure to mult iple mycotoxins – An overview of r isk assess-
ment under MYCOMIX project. Food Chem Toxicol. 2018;118:399-408.
https://doi.org/10.1016/j.fct.2018.05.040
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Figura 1: Descrição conceptual do Projeto earlyMYCO.
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ter consequências para a saúde humana, estando associa-
das a efeitos carcinogénicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos, 
estrogénicos e imunotóxicos (3,4). Uma das principais vias de 
exposição a estes contaminantes é a alimentação pelo que 
se torna importante avaliar o seu impacto no trato gastroin-
testinal (TGI ) (5). O intestino constitui o maior compartimento 
do sistema imunitário representando 70% das defesas imu-
nológicas do organismo e é a primeira barreira de defesa do 
indivíduo encontrada pelos contaminantes presentes nos ali-
mentos ingeridos, tais como as micotoxinas (6). Devido à sua 
prevalência em produtos alimentares, as micotoxinas podem 
afetar a homeostase intestinal, efeito muitas vezes negligen-
ciado, podendo determinar os estados de saúde e doença (7). 

_Objetivos

Neste estudo pretendeu-se quantif icar os teores de 13 mico-
toxinas em 52 amostras de alimentos à base de cereais, des-
tinados ao consumo para crianças, analisadas no âmbito 
do projeto MYCOMIX e apresentar os objetivos do projeto 
earlyMYCO, a f im de contribuir para avaliar os níveis de ex-
posição de crianças a micotoxinas, durante o seu desenvol-
vimento e numa fase precoce da vida.

_Materiais e métodos

Para o estudo da ocorrência de micotoxinas em alimentos 
infantis, foram adquiridos entre 2014 e 2015, em supermer-
cados da Área Metropolitana de Lisboa, 52 cereais e produ-
tos derivados, comercializados principalmente para crianças: 
26 cereais pequeno-almoço, 20 cereais infantis e seis bola-
chas. Posteriormente, procedeu-se à determinação analí-
tica de 13 micotoxinas nestes produtos, nomeadamente, 
aflatoxinas (AFB1, AFB2, AFG 1, AFG2 , AFM1), ocratoxina A 
(OTA), fumonisinas (FB1, FB2 ), tricotecenos (DON, nivale-
nol-NIV; toxina T-2 e toxina HT-2) e zearalenona (ZEN). A 
determinação analítica foi efetuada por diferentes técnicas 
cromatográficas: as aflatoxinas e a OTA foram determina-
das por cromatografia líquida de alta eficiência com deteção 
por fluorescência (HPLC-FLD), os tricotecenos por croma-
tografia gasosa com deteção por espectrometria de massa 
(GC-MS), e as fumonisinas e zearalenona por cromatogra-

fia líquida com deteção por espectrometria de massa (LC-
-MS/MS), conforme descrito em Martins e colaboradores (8).

_Resultados e discussão

A tabela 1 refere a percentagem de amostras posit i-
vas (teores super iores ao l imite de deteção) e valores 
médios (μg/kg) para cada toxina nas categorias de cereais
pequeno-almoço, cereais infantis e bolachas. Foram identifi-
cadas todas as toxinas analisadas com exceção da AFG2  e 
das toxinas T-2 e HT-2. Quarenta e nove das 52 amostras 
(94%) apresentaram pelo menos uma das toxinas analisadas. 
O presente estudo revelou a ocorrência de OTA, ZEN e DON, 
respetivamente, em 65%, 48% e 44% das amostras analisa-
das, com teores médios máximos de 95,9 μg/kg para a DON, 
sendo a totalidade dos valores encontrados inferiores aos 
legislados (quando existentes). Estes resultados confirmam 
a presença de micotoxinas nos produtos alimentares vendi-
dos na Área Metropolitana de Lisboa, no período de tempo 
reportado, sugerindo uma exposição das crianças estudadas 
a várias micotoxinas, através do consumo dos alimentos à 
base de cereais analisados. As micotoxinas detetadas incluí-
ram AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN e NIV, 
considerados, respetivamente, como cancerígenos (grupo 1), 
possíveis cancerígenos (grupo 2B), e sem evidência de car-
cinogenicidade para humanos (grupo 3), conforme classif i-
cação da Agência Internacional de Investigação em Cancro 
( IARC, na sigla em inglês) (9). 

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX – 
Estudo exploratório dos efeitos tóxicos de misturas de mico-
toxinas em alimentos para crianças e potencial impacto na 
saúde (https://www.youtube.com/watch?v=CsKaz3mt2J4), e 
apresentados nesta tabela, revelaram que as crianças por-
tuguesas até aos 3 anos de idade estão expostas a múlti-
plas micotoxinas através do consumo de alimentos à base 
de cereais (12), o que constitui um risco potencial para a sua 
saúde. Os resultados de avaliação da exposição e a caracte-
rização do risco indicaram que, embora os teores de micoto-
xinas detetados nos alimentos analisados fossem inferiores 
aos legislados, a presença de algumas micotoxinas, nomea-
damente de af latoxinas (sobretudo a af latoxina B1, um dos 

do lactente, na defesa intestinal contra agentes patogénicos 
e no estabelecimento da microbiota intestinal. Assim, este 
projeto irá integrar a avaliação da exposição a micotoxinas 
de pares mãe-filho(s) através da biomonitorização, avaliação 
do impacto de micotoxinas no sistema imunitário intestinal e 
microbiota intestinal através de ensaios toxicológicos in vivo 
(em murganhos/ratinhos), e caracterização do risco e impacto 
na saúde associados à exposição a estes contaminantes, 
reunindo dados toxicológicos de exposição e in vivo. Estes 
tópicos constituirão os três principais pilares deste projeto, 
conforme ilustrado no quadro conceptual (figura 1).

Por forma a avaliar esta hipótese, o projeto earlyMYCO pre-
tende responder a várias questões: i ) estarão as grávidas e 
lactentes até aos 6 meses de idade expostos a micotoxinas? 
i i ) Esta exposição representa um risco para a sua saúde?
ii i ) A exposição precoce a micotoxinas produz alterações no 
desenvolvimento do sistema imunitár io gastrointestinal? e
iv) Qual é a carga de doença (burden of disease) atribuída a 
esta exposição? Para responder a estas questões, serão de-
senvolvidas atividades em cinco domínios: i) recrutamento de 
grávidas e lactentes, colheita de alimentos e amostras bioló-
gicas; ii) avaliação da exposição a micotoxinas na população 
recrutada; ii i) ensaios experimentais in vivo para avaliar os 

efeitos da exposição precoce a micotoxinas no sistema imu-
nitário gastrointestinal; iv) abordagem metagenómica para 
avaliar os efeitos da exposição precoce a micotoxinas na mi-
crobiota intestinal; e v) integração final dos dados epidemio-
lógicos e experimentais para caracterizar o risco e impacto 
na saúde associado à exposição precoce a micotoxinas. 

_Conclusões

Os resultados obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX confir-
maram a exposição das crianças portuguesas a várias mico-
toxinas, como AFTs (sobretudo AFB1), OTA e FMs, DON, ZEN 
e NIV, compostos classif icados pela IARC relativamente à 
sua atividade carcinogénica em humanos. Face à toxicidade 
associada a estas micotoxinas, investigação futura deverá 
permitir confirmar o cenário obtido neste projeto. Adicional-
mente, o projeto MYCOMIX identif icou a DON como a micoto-
xina com valores mais elevados de ingestão diária através do 
consumo de produtos à base de cereais. Dada a associação 
habitualmente identif icada entre a exposição a esta micoto-
xina e os efeitos para a saúde, estes resultados sugerem uma 
possível ocorrência de alterações ao nível do sistema imuni-
tário e gastrointestinal nos indivíduos expostos. As crianças 
constituem uma população particularmente vulnerável, pelo 

_Resumo

A exposição a contaminantes químicos nos pr imeiros 1000 dias de vida 
tem sido associada a alterações de saúde, constituindo um domínio 
emergente de pesquisa fundamental para o conhecimento do exposoma 
humano. As micotoxinas produzidas por fungos integram a l ista de conta-
minantes químicos tóxicos presentes nos al imentos e têm efeitos carcino-
génicos, nefrotóxicos, hepatotóxicos e imunossupressores. A mucosa 
intestinal é a pr imeira barreira biológica encontrada pelos al imentos con-
taminados por micotoxinas após a ingestão, sendo pouco conhecidos os 
potenciais efeitos decorrentes de uma exposição humana precoce a estes 
contaminantes. Estudos recentes obtidos no âmbito do projeto MYCOMIX 
evidenciaram que as cr ianças por tuguesas até aos 3 anos estão expostas 
a múltiplas micotoxinas através do consumo de al imentos à base de 
cereais, o que constitui um r isco potencial para a sua saúde. Este estudo 
revelou a ocorrência de ocratoxina A, zearalenona e deoxinivalenol em, 
respetivamente, 65%, 48% e 44% das amostras anal isadas, conf irmando 
a exposição das cr ianças a vár ias micotoxinas através da al imentação. 
Em vir tude da toxicidade associada a estes contaminantes e à par ticular 
vulnerabi l idade deste grupo populacional, estes resultados abrem novas 
perspetivas de investigação e reforçam a necessidade de aval iar a exposi-
ção precoce das cr ianças a micotoxinas e o seu potencial impacto na 
saúde, o que constitui o pr incipal objetivo do projeto ear lyMYCO.

_Abstract

Exposure to hazardous chemica ls dur ing the f i r st 1000 days of l i fe 
has been l inked to an increased r isk of a number of hea l th d isorders. 
Ear ly- l i fe exposure to chemica ls is an emerg ing research f ie ld that 
needs to be exp lored to contr ibute to the understand ing of human 
exposome. Mycotox ins are food chemica l contaminants, we l l  known for 
the i r carc inogenic, nephrotox ic, hepatotox ic and immunosuppress ive 
e f fects. Intest ina l mucosa is the f i r st b io log ica l bar r ie r encountered 
by ingested mycotox ins and potent ia l consequences of an ear ly- l i fe 
exposure to these compounds is poor ly documented. Recent stud ies 
obta ined under the MYCOMIX pro ject showed that Por tuguese ch i ld ren 
up to 3 years o ld are exposed to mul t ip le mycotox ins through consump-
t ion of cerea l-based foods, which const i tu tes a potent ia l hea l th threat. 
Th is study revea led the occur rence of ochratox in A, zeara lenone and 

deoxyn iva leno l in, respect ive ly, 65%, 48% and 44% of the ana ly zed 
samples, conf i rming ch i ld ren exposure to severa l mycotox ins through 
food. G iven the tox ic i t y of these compounds and that ch i ld ren are a 
par t icu lar ly vu lnerab le group, there is an urgent need to assess the 
impact of ear ly- l i fe exposure to mycotox ins and the i r potent ia l impact 
on human hea l th, which is the main goa l of ear lyMYCO pro ject.

_Introdução

A exposição a contaminantes nos primeiros 1000 dias de 
vida tem sido associada a alterações de saúde, constituindo 
um domínio emergente de pesquisa (1). Os primeiros 1000 
dias de vida, que incluem os primeiros três anos de vida, 
desde o momento da conceção até aos dois anos de idade, 
constituem um período determinante durante o qual ocorrem 
processos cruciais de desenvolvimento e crescimento da 
criança. O que acontece durante este período é fundamen-
tal para a saúde do lactente e criança, mas também a longo 
prazo para a saúde do futuro adulto, afetando o seu desen-
volvimento imunitário, metabólico e a sua microbiota resi-
dente. Os avanços na investigação têm demonstrado que a 
exposição a determinados compostos durante a vida pré-na-
tal ou pós-natal poderá estar associada ao desenvolvimento 
de doenças que incluem asma, leucemia, obesidade, doen-
ças cardiovasculares, entre outras (2). É, pois, urgente ava-
liar o impacto da exposição precoce a contaminantes, como 
as micotoxinas, na saúde humana. 

As micotoxinas são toxinas naturais produzidas por fungos, 
resistentes ao processamento industrial e culinário e podem 

mais potentes hepatotóxicos conhecidos), poderiam estar 
associadas a um risco signif icativo para a saúde das crian-
ças (12,13). 
Verif icou-se ainda que os valores mais elevados de ingestão 
diária eram atribuídos à micotoxina desoxinivalenol (DON), 
que se sabe ter efeitos imunológicos e gastrointestinais, o 
que reforça a necessidade de avaliar o impacto das micoto-
xinas no TGI, em particular em populações vulneráveis como 
as crianças. 

A toxicidade das micotoxinas detetadas nos produtos alimen-
tares, associada ao facto de as crianças constituírem uma 
faixa particularmente vulnerável da população, conduziu à 
necessidade urgente de desenvolver um novo projeto que 
visasse avaliar o impacto na saúde da exposição precoce das 
crianças a estes contaminantes químicos. Neste sentido, está 
em curso o projeto earlyMYCO – Exposição precoce a mico-
toxinas e potencial impacto na saúde. Segundo a hipótese 
colocada no projeto, a exposição a micotoxinas tem impacto 
no desenvolvimento do sistema imunitário intestinal do feto e 

que a sua proteção deverá constituir uma prioridade relati-
vamente à implementação de medidas de proteção da saúde 
pública. Os resultados obtidos abrem assim novas perspe-
tivas para a investigação da exposição humana a micotoxi-
nas e o seu impacto na saúde num período precoce da vida, 
objetivo do presente projeto earlyMYCO.
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_Resumo

Os estudos populac iona is de assoc iação genót ipo-fenót ipo com base 
em genes candidatos (Candidate gene Assoc iat ion Stud ies – CGAS) 
conhecem um recente incremento resu l tante das abordagens baseadas 
na sequenc iação de nova geração. Este ar t igo resume os pr inc íp ios 
gera is do método CGAS que tem v indo a contr ibu i r para a ident i f icação 
de var iantes genét icas causa is e para a nossa compreensão da arqu i te-
tura genét ica das doenças humanas.

_Abstract

Populat ion based genotype-phenotype associat ion stud ies us ing the 
candidate gene approach (Candidate Gene Associat ion Studies – CGAS) 
have seen a recent increase resu l t ing f rom the use of nex t generat ion 
sequenc ing methodolog ies. Th is ar t ic le summar izes the genera l pr inc i-
p les of CGAS, that have contr ibuted to the ident i f icat ion of causa l 
genet ic var iants and to our understand ing of the genet ic arch i tecture of 
human d iseases.

_Introdução

Os estudos populacionais de associação genótipo-fenótipo 
com base em genes candidatos (Candidate gene Associa-
t ion Studies – CGAS), tais como os estudos de associação 
do genoma completo (Whole genome Associat ion Studies – 
WGAS), integram o âmbito da epidemiologia genética, uma 
vaste área de inter face científ ica nas Ciências da Saúde. 
Estes estudos têm vindo a contribuir signif icativamente para 
a identif icação de variantes genéticas causais e para o au-
mento da nossa compreensão da arquitetura genética das 
doenças humanas.

Vários fatores contribuem para o recente incremento da utili-
zação do CGAS em estudos populacionais, sendo que um 
dos maiores incentivos resulta das abordagens baseadas na 

sequenciação de nova geração ( Next generation sequencing 
– NGS ), que se têm revelado eficazes na determinação das 
sequências de ADN dos genes (regiões codif icantes, regiões 
flanqueadoras, locais de splicing e locais regulatórios) e de 
regiões não codificantes. Este avanço tecnológico foi deter-
minante para a genética humana na encruzilhada da investi-
gação em genética clínica com as abordagens baseadas em 
estudos populacionais.

_Objetivo

Este ar tigo resume os pr incípios gerais do método CGAS 
apl icado a estudos populacionais como um incentivo para 
esta abordagem no contexto favorável atual.

_Método CGAS

CGAS versus WGAS
Estudos de associação genótipo-fenótipo recorrem tipica-
mente a métodos de CGAS ou WGAS. Ambas as abordagens 
resultaram em importantes contributos para o conjunto 
de modif icadores genéticos hoje conhecidos em medicina 
humana. Considerando que WGAS é uma estratégia de 
associação l ivre de hipóteses a pr ior i e não direcionada para 
a totalidade do genoma, a abordagem CGAS do gene candi-
dato é racional na medida em que o (s) gene (s) e a (s) varian-
te (s) são selecionados com base numa hipótese a pr ior i 
sobre a sua implicação causal na doença (7). Estes estudos 
envolvem a genotipagem destes genes candidatos em gru-
pos de indivíduos com fenótipos cuidadosamente definidos, 
e a análise funcional subsequente de variantes identif icadas 
como estando em associação.

_ Métodos para estudos populacionais de associação genótipo-fenótipo com base
em genes candidatos
Methods for candidate gene genotype-phenotype association studies in populations 
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Etapas na realização de CGAS
Existem várias etapas críticas para os CGAS ( figura 1). Estas 
incluem a elaboração do protocolo científico, o projeto de 
estudo, a definição de fenótipo, a seleção dos genes candida-
tos, a seleção de variantes candidatas, a análise de haplótipos 
e de desequilíbrio de ligação ( l inkage desiqui l ibrium – LD),
a estimativa do tamanho de amostra, a signif icância estatís-
tica e valor-p, o controle de qual idade dos dados de genoti-
pagem, a anál ise exploratór ia dos dados (AED), os testes de 
associação estatística e a subsequente anál ise funcional. 
Estas etapas são seguidamente detalhadas:

 O protocolo científico
O protocolo científ ico, estabelecido antes da realização dos 
testes de associação, deve especif icar a pergunta científ ica 
e os objetivos, o desenho do estudo, a hipótese a pr ior i e 
a lógica do estudo, incluindo a definição do(s) fenótipo (s) e 

a seleção dos genes candidatos e/ou variantes. Deve ainda 
incluir os testes estatísticos que serão uti l izados na análise 
de associação, a estimativa do tamanho da amostra e a aná-
lise do seu poder estatístico.

 Desenho do estudo
Quer a abordagem seja a de um estudo de caso-controlo ou 
de coorte, indivíduos afetados são comparados a indivíduos 
não afetados. Os estudos de caso-controlo são retrospetivos, 
sendo menos caros e de duração mais curta do que os estu-
dos de coorte. Por sua vez, estes últimos são geralmente 
prospetivos e de longa duração. A implicação de variantes 
genéticas na doença requer que o alelo de risco seja mais 
frequente, do que seria de esperar apenas pelo acaso, no 
grupo de indivíduos afetados em comparação com o grupo 
de indivíduos não afetados ( figura 2 ).

18

 Definição de fenótipo
O objetivo dos CGAS é detetar a base molecular de uma 
doença ou ainda das suas demais características biológicas 
podendo ser traduzidas em termos fenotípicos, como recen-
temente exemplif icámos (12). A seleção do fenótipo é uma 
etapa decisiva porque diferentes definições de fenótipo 
podem levar a resultados diferentes (11). Da mesma forma, 
para garantir o sucesso de um estudo poderá não ser sufi-
ciente garantir apenas um tamanho de amostra adequado 
para os testes a realizar. Será também necessário todo o 
cuidado para reduzir a heterogeneidade nas amostras, resul-
tante, por exemplo, da origem geográfica da população, de 
fatores ambientais e de diferenças entre grupos de doentes, 
e das opções de tratamento entre hospitais e serviços hospi-
talares. Os controlos (grupo de indivíduos não afetados) são 
selecionados de forma a serem o mais parecidos possível 
com os casos (grupo de indivíduos afetados), relativamente a 
todos os atributos relevantes, exceto no caso de não serem 
afetados ou serem afetados mas de forma diferente. Limitar 
a definição da doença a um subfenótipo com base em carac-
terísticas clínicas particulares também pode ser útil para 
reduzir a heterogeneidade. Têm sido util izadas com sucesso 
várias soluções para enriquecer o alelo de risco no grupo 
dos casos em estudo, incluindo a seleção de formas mais 
graves da doença, i.e., "fenótipos extremos", a seleção de 

formas "proximais" da função do gene (mais "biológicas"), ou 
de formas relacionadas com o início precoce da doença em 
que se pode esperar uma maior penetrância da variante (pro-
porção de indivíduos portadores do genótipo que também 
expressam a característica associada) ( figura 2 ).

 Seleção de genes candidatos
Tal como a definição do fenótipo, a seleção criteriosa de 
genes candidatos é um dos maiores desafios na util ização 
de CGAS. Como suporte nas estratégias de seleção, várias 
ferramentas de bioinformática estão disponíveis (8). Estas 
incluem ferramentas para pesquisar informações disponíveis 
na literatura e analisar as vias biológicas participantes, para 
a priorização dos genes, a análise funcional dos genes e das 
suas variantes e para explorar correlações entre genótipos 
e fenótipos. Aqui referimos o Online Mendelian Inheritance 
in Man (OMIM) ® (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim), que 
compila relações genótipo – fenótipo conhecidas (2). Para 
uma análise abrangente, que fornece informações gerais 
sobre a estrutura do gene, a expressão, as variantes trans-
critas, as proteínas codif icadas, os elementos reguladores, 
os polimorfismos de nucleotídeo único (Single Nucleotide 
Polymorphisms – SNPs) e a conservação evolutiva, referimos 
o Ensembl ( http://www.ensembl.org) (5) e o UCSC Genome 
Browser ( http://genome.ucsc.edu/ ) (6).

 Seleção de variantes genéticas candidatas
A seleção de genes candidatos é frequentemente asso-
ciada à seleção de var iantes genéticas candidatas. O 1000 
Genomes Project (ht tp://www.1000genomes.org/ ) (1) e a 
sua atual izada montagem do genoma humano, GRCh38
(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/genome/assembly/grc/ )
é um recurso impor tante que fornece aos investigadores 
frequências de ale los de SNPs num catálogo que abrange 
var iantes de vár ias populações humanas. 

 Análise de haplótipos e desequilíbrio de ligação (LD)
O genoma humano contém um número importante de SNPs 
com tendência para a co-segregação, i.e., serem herdados 
em conjunto, de modo que é conceptualmente possível sele-
cionar um número limitado de SNPs, ou SNPs “marcadores” 
( tag SNPs ), que, na sua totalidade, vão reter a grande parte 

da variabilidade genética do conjunto (4,9). Um haplótipo é 
um conjunto de alelos em variantes genéticas, num único cro-
mossoma, que estão suficientemente próximos para serem 
herdados em conjunto. O desequilíbrio de ligação ( l inkage 
disequil ibrium – LD ) refere o facto de alelos específicos das 
variantes genéticas poderem co-ocorrer no mesmo haplótipo 
numa frequência maior de que a esperada ao acaso (10). 
Uma associação genótipo-fenótipo pode ser direta, quando 
o locus tag representa a própria mutação causal do fenótipo 
de doença em apreço, ou indireta, quando este está próximo 
e co-segrega com o locus da doença. No caso de uma asso-
ciação indireta, para que a associação entre o alelo marcador 
e o estado da doença seja observada, os alelos da doença e 
do locus tag devem estar em LD.

 Estimativa do tamanho da amostra
No teste estatístico, a anál ise de poder pode ser uti l izada 
para obter uma estimativa do tamanho mínimo da amostra 
necessár io para detetar uma associação, dado o nível de 
signif icância desejado, o tamanho do efeito esperado e o 
poder estatístico ( i .e., a probabi l idade de detetar um efeito, 
se houver um efeito verdadeiro presente para detetar).

 Significância estatística e valor-p
O valor-p (p-value), ou a probabil idade calculada num teste 
de hipótese, é a probabil idade de obter uma estatística de 
teste igual ou mais extrema que a estatística observada, 
assumindo a hipótese nula como verdadeira. O resultado do 
teste é considerado estatisticamente signif icativo quando o 
valor de p é infer ior a um nível predef inido de signif icância, 
ou probabil idade de um erro de tipo I, alfa (geralmente def i-
nido como 0,05).

 Controlo de qualidade dos dados de genotipagem
A qualidade dos dados da genotipagem é fundamental para o 
sucesso de um CGAS. A qualidade do DNA é, claramente, um 
fator importante para garantir a qualidade da genotipagem. 
No entanto, como os atuais procedimentos de atribuição de 
SNP são automatizados, podem ser propensos à introdução 
de genótipos errôneos. Uma das principais advertências 
sobre esta situação é a não satisfação dos pressupostos 

de Hardy–Weinberg (Hardy–Weinberg equil ibrium – HWE). 
Assim, a verif icação do HWE é frequentemente utilizada no 
sentido de alertar para possíveis problemas na qualidade da 
genotipagem.

 Análise exploratória dos dados
A análise exploratória dos dados (AED) é uma etapa funda-
mental uti l izada para identif icar tendências nos dados, bem 
como possíveis deficiências no conjunto de dados. A AED 
inclui a avaliação da qualidade dos dados de genotipagem 
e é útil na seleção de estratégias para aumentar a potência 
do estudo, por exemplo, reduzindo o número de testes a efe-
tuar. Pode assim ser evitado o problema dos testes múltiplos 
que ocorre quando muitos testes de hipótese são realizados 
sobre a mesma amostra, o que pode levar a um aumento de 
resultados falso positivos (11).

 Testes estatísticos
Os métodos estatísticos para testar uma possível associação 
estão rigorosamente descritos (11). Assim, a implicação de 
variantes genéticas na doença requer que o alelo de risco 
seja mais frequente, do que aquilo que seria de esperar ape-
nas pelo acaso, no grupo de indivíduos afetados (casos) em 
comparação com o grupo de indivíduos não afetados (con-
trolos). Inversamente, a frequência da variante deverá ser 
mais baixa no grupo controlo (indivíduos não afetados), bem 
como na população geral em que o estudo se realiza, assu-
mindo um valor consistente com o tipo de hereditariedade 
proposto. Em regra, os resultados das análises estatísticas 
devem ser relatados com a medida do efeito correspondente 
e o intervalo de confiança apropriado para a medida de efeito 
subjacente.

 Meta-análise
A meta-anál ise é um elemento de uma revisão sistemática, 
embora nem todas as revisões sistemáticas incluam uma
meta-análise. A meta-análise é um método estatístico de aná-
lise de uma grande coleção de resultados de vários estudos 
científ icos independentes. A meta-análise pode ser um recur-
so, com boa relação custo-benefício, para integrar os resulta-
dos de vários estudos e aumentar o seu poder estatístico.

Projeto de estudo
 Caso-controlo / coor te

Definição de fenótipo
 Enriquecer o alelo de risco no grupo dos casos

Seleção dos genes e variantes candidatos
 Revisão da literatura
 Ferramentas bioinformáticas

Análise de haplótipos e de desequilíbrio de linkage 
 Utilização de SNPs “marcadores” (tag SNPs)

Estimativa do tamanho de amostra e do valor-p

Genotipagem

Controle de qualidade dos dados de genotipagem
 Verificação dos pressupostos de Hardy–Weinberg

Análise exploratória dos dados
 Identificar tendências e possíveis deficiências

Testes estatísticos
 O alelo de risco é mais frequente do que seria de esperar no grupo dos casos?
 Resultados incluindo a medida do efeito e o intervalo de confiança

Qual é a função?

Análise funcional
 Validação da hipótese causal 

Qual é a variante causal?

Figura 1: Etapas dos estudos populacionais de associação genótipo-fenótipo com base em genes candidatos.



Etapas na realização de CGAS
Existem várias etapas críticas para os CGAS ( figura 1). Estas 
incluem a elaboração do protocolo científico, o projeto de 
estudo, a definição de fenótipo, a seleção dos genes candida-
tos, a seleção de variantes candidatas, a análise de haplótipos 
e de desequilíbrio de ligação ( l inkage desiqui l ibrium – LD),
a estimativa do tamanho de amostra, a signif icância estatís-
tica e valor-p, o controle de qual idade dos dados de genoti-
pagem, a anál ise exploratór ia dos dados (AED), os testes de 
associação estatística e a subsequente anál ise funcional. 
Estas etapas são seguidamente detalhadas:

 O protocolo científico
O protocolo científ ico, estabelecido antes da realização dos 
testes de associação, deve especif icar a pergunta científ ica 
e os objetivos, o desenho do estudo, a hipótese a pr ior i e 
a lógica do estudo, incluindo a definição do(s) fenótipo (s) e 

a seleção dos genes candidatos e/ou variantes. Deve ainda 
incluir os testes estatísticos que serão uti l izados na análise 
de associação, a estimativa do tamanho da amostra e a aná-
lise do seu poder estatístico.

 Desenho do estudo
Quer a abordagem seja a de um estudo de caso-controlo ou 
de coorte, indivíduos afetados são comparados a indivíduos 
não afetados. Os estudos de caso-controlo são retrospetivos, 
sendo menos caros e de duração mais curta do que os estu-
dos de coorte. Por sua vez, estes últimos são geralmente 
prospetivos e de longa duração. A implicação de variantes 
genéticas na doença requer que o alelo de risco seja mais 
frequente, do que seria de esperar apenas pelo acaso, no 
grupo de indivíduos afetados em comparação com o grupo 
de indivíduos não afetados ( figura 2 ).
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 Definição de fenótipo
O objetivo dos CGAS é detetar a base molecular de uma 
doença ou ainda das suas demais características biológicas 
podendo ser traduzidas em termos fenotípicos, como recen-
temente exemplif icámos (12). A seleção do fenótipo é uma 
etapa decisiva porque diferentes definições de fenótipo 
podem levar a resultados diferentes (11). Da mesma forma, 
para garantir o sucesso de um estudo poderá não ser sufi-
ciente garantir apenas um tamanho de amostra adequado 
para os testes a realizar. Será também necessário todo o 
cuidado para reduzir a heterogeneidade nas amostras, resul-
tante, por exemplo, da origem geográfica da população, de 
fatores ambientais e de diferenças entre grupos de doentes, 
e das opções de tratamento entre hospitais e serviços hospi-
talares. Os controlos (grupo de indivíduos não afetados) são 
selecionados de forma a serem o mais parecidos possível 
com os casos (grupo de indivíduos afetados), relativamente a 
todos os atributos relevantes, exceto no caso de não serem 
afetados ou serem afetados mas de forma diferente. Limitar 
a definição da doença a um subfenótipo com base em carac-
terísticas clínicas particulares também pode ser útil para 
reduzir a heterogeneidade. Têm sido util izadas com sucesso 
várias soluções para enriquecer o alelo de risco no grupo 
dos casos em estudo, incluindo a seleção de formas mais 
graves da doença, i.e., "fenótipos extremos", a seleção de 

formas "proximais" da função do gene (mais "biológicas"), ou 
de formas relacionadas com o início precoce da doença em 
que se pode esperar uma maior penetrância da variante (pro-
porção de indivíduos portadores do genótipo que também 
expressam a característica associada) ( figura 2 ).

 Seleção de genes candidatos
Tal como a definição do fenótipo, a seleção criteriosa de 
genes candidatos é um dos maiores desafios na util ização 
de CGAS. Como suporte nas estratégias de seleção, várias 
ferramentas de bioinformática estão disponíveis (8). Estas 
incluem ferramentas para pesquisar informações disponíveis 
na literatura e analisar as vias biológicas participantes, para 
a priorização dos genes, a análise funcional dos genes e das 
suas variantes e para explorar correlações entre genótipos 
e fenótipos. Aqui referimos o Online Mendelian Inheritance 
in Man (OMIM) ® (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim), que 
compila relações genótipo – fenótipo conhecidas (2). Para 
uma análise abrangente, que fornece informações gerais 
sobre a estrutura do gene, a expressão, as variantes trans-
critas, as proteínas codif icadas, os elementos reguladores, 
os polimorfismos de nucleotídeo único (Single Nucleotide 
Polymorphisms – SNPs) e a conservação evolutiva, referimos 
o Ensembl ( http://www.ensembl.org) (5) e o UCSC Genome 
Browser ( http://genome.ucsc.edu/ ) (6).

 Seleção de variantes genéticas candidatas
A seleção de genes candidatos é frequentemente asso-
ciada à seleção de var iantes genéticas candidatas. O 1000 
Genomes Project (ht tp://www.1000genomes.org/ ) (1) e a 
sua atual izada montagem do genoma humano, GRCh38
(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/genome/assembly/grc/ )
é um recurso impor tante que fornece aos investigadores 
frequências de ale los de SNPs num catálogo que abrange 
var iantes de vár ias populações humanas. 

 Análise de haplótipos e desequilíbrio de ligação (LD)
O genoma humano contém um número importante de SNPs 
com tendência para a co-segregação, i.e., serem herdados 
em conjunto, de modo que é conceptualmente possível sele-
cionar um número limitado de SNPs, ou SNPs “marcadores” 
( tag SNPs ), que, na sua totalidade, vão reter a grande parte 

19

da variabilidade genética do conjunto (4,9). Um haplótipo é 
um conjunto de alelos em variantes genéticas, num único cro-
mossoma, que estão suficientemente próximos para serem 
herdados em conjunto. O desequilíbrio de ligação ( l inkage 
disequil ibrium – LD ) refere o facto de alelos específicos das 
variantes genéticas poderem co-ocorrer no mesmo haplótipo 
numa frequência maior de que a esperada ao acaso (10). 
Uma associação genótipo-fenótipo pode ser direta, quando 
o locus tag representa a própria mutação causal do fenótipo 
de doença em apreço, ou indireta, quando este está próximo 
e co-segrega com o locus da doença. No caso de uma asso-
ciação indireta, para que a associação entre o alelo marcador 
e o estado da doença seja observada, os alelos da doença e 
do locus tag devem estar em LD.

 Estimativa do tamanho da amostra
No teste estatístico, a anál ise de poder pode ser uti l izada 
para obter uma estimativa do tamanho mínimo da amostra 
necessár io para detetar uma associação, dado o nível de 
signif icância desejado, o tamanho do efeito esperado e o 
poder estatístico ( i .e., a probabi l idade de detetar um efeito, 
se houver um efeito verdadeiro presente para detetar).

 Significância estatística e valor-p
O valor-p (p-value), ou a probabil idade calculada num teste 
de hipótese, é a probabil idade de obter uma estatística de 
teste igual ou mais extrema que a estatística observada, 
assumindo a hipótese nula como verdadeira. O resultado do 
teste é considerado estatisticamente signif icativo quando o 
valor de p é infer ior a um nível predef inido de signif icância, 
ou probabil idade de um erro de tipo I, alfa (geralmente def i-
nido como 0,05).

 Controlo de qualidade dos dados de genotipagem
A qualidade dos dados da genotipagem é fundamental para o 
sucesso de um CGAS. A qualidade do DNA é, claramente, um 
fator importante para garantir a qualidade da genotipagem. 
No entanto, como os atuais procedimentos de atribuição de 
SNP são automatizados, podem ser propensos à introdução 
de genótipos errôneos. Uma das principais advertências 
sobre esta situação é a não satisfação dos pressupostos 

de Hardy–Weinberg (Hardy–Weinberg equil ibrium – HWE). 
Assim, a verif icação do HWE é frequentemente utilizada no 
sentido de alertar para possíveis problemas na qualidade da 
genotipagem.

 Análise exploratória dos dados
A análise exploratória dos dados (AED) é uma etapa funda-
mental uti l izada para identif icar tendências nos dados, bem 
como possíveis deficiências no conjunto de dados. A AED 
inclui a avaliação da qualidade dos dados de genotipagem 
e é útil na seleção de estratégias para aumentar a potência 
do estudo, por exemplo, reduzindo o número de testes a efe-
tuar. Pode assim ser evitado o problema dos testes múltiplos 
que ocorre quando muitos testes de hipótese são realizados 
sobre a mesma amostra, o que pode levar a um aumento de 
resultados falso positivos (11).

 Testes estatísticos
Os métodos estatísticos para testar uma possível associação 
estão rigorosamente descritos (11). Assim, a implicação de 
variantes genéticas na doença requer que o alelo de risco 
seja mais frequente, do que aquilo que seria de esperar ape-
nas pelo acaso, no grupo de indivíduos afetados (casos) em 
comparação com o grupo de indivíduos não afetados (con-
trolos). Inversamente, a frequência da variante deverá ser 
mais baixa no grupo controlo (indivíduos não afetados), bem 
como na população geral em que o estudo se realiza, assu-
mindo um valor consistente com o tipo de hereditariedade 
proposto. Em regra, os resultados das análises estatísticas 
devem ser relatados com a medida do efeito correspondente 
e o intervalo de confiança apropriado para a medida de efeito 
subjacente.

 Meta-análise
A meta-anál ise é um elemento de uma revisão sistemática, 
embora nem todas as revisões sistemáticas incluam uma
meta-análise. A meta-análise é um método estatístico de aná-
lise de uma grande coleção de resultados de vários estudos 
científ icos independentes. A meta-análise pode ser um recur-
so, com boa relação custo-benefício, para integrar os resulta-
dos de vários estudos e aumentar o seu poder estatístico.

Figura 2: Implicação de variantes genéticas na doença  
- alelo de risco é mais frequente no grupo de 
indivíduos afetados (casos) do que no grupo de 
indivíduos não afetados (controlos).

Casos Controlos 

Alelo/Genótipo comum 

Alelo/Genótipo de risco 



Etapas na realização de CGAS
Existem várias etapas críticas para os CGAS ( figura 1). Estas 
incluem a elaboração do protocolo científico, o projeto de 
estudo, a definição de fenótipo, a seleção dos genes candida-
tos, a seleção de variantes candidatas, a análise de haplótipos 
e de desequilíbrio de ligação ( l inkage desiqui l ibrium – LD),
a estimativa do tamanho de amostra, a signif icância estatís-
tica e valor-p, o controle de qual idade dos dados de genoti-
pagem, a anál ise exploratór ia dos dados (AED), os testes de 
associação estatística e a subsequente anál ise funcional. 
Estas etapas são seguidamente detalhadas:

 O protocolo científico
O protocolo científ ico, estabelecido antes da realização dos 
testes de associação, deve especif icar a pergunta científ ica 
e os objetivos, o desenho do estudo, a hipótese a pr ior i e 
a lógica do estudo, incluindo a definição do(s) fenótipo (s) e 

a seleção dos genes candidatos e/ou variantes. Deve ainda 
incluir os testes estatísticos que serão uti l izados na análise 
de associação, a estimativa do tamanho da amostra e a aná-
lise do seu poder estatístico.

 Desenho do estudo
Quer a abordagem seja a de um estudo de caso-controlo ou 
de coorte, indivíduos afetados são comparados a indivíduos 
não afetados. Os estudos de caso-controlo são retrospetivos, 
sendo menos caros e de duração mais curta do que os estu-
dos de coorte. Por sua vez, estes últimos são geralmente 
prospetivos e de longa duração. A implicação de variantes 
genéticas na doença requer que o alelo de risco seja mais 
frequente, do que seria de esperar apenas pelo acaso, no 
grupo de indivíduos afetados em comparação com o grupo 
de indivíduos não afetados ( figura 2 ).

 Definição de fenótipo
O objetivo dos CGAS é detetar a base molecular de uma 
doença ou ainda das suas demais características biológicas 
podendo ser traduzidas em termos fenotípicos, como recen-
temente exemplif icámos (12). A seleção do fenótipo é uma 
etapa decisiva porque diferentes definições de fenótipo 
podem levar a resultados diferentes (11). Da mesma forma, 
para garantir o sucesso de um estudo poderá não ser sufi-
ciente garantir apenas um tamanho de amostra adequado 
para os testes a realizar. Será também necessário todo o 
cuidado para reduzir a heterogeneidade nas amostras, resul-
tante, por exemplo, da origem geográfica da população, de 
fatores ambientais e de diferenças entre grupos de doentes, 
e das opções de tratamento entre hospitais e serviços hospi-
talares. Os controlos (grupo de indivíduos não afetados) são 
selecionados de forma a serem o mais parecidos possível 
com os casos (grupo de indivíduos afetados), relativamente a 
todos os atributos relevantes, exceto no caso de não serem 
afetados ou serem afetados mas de forma diferente. Limitar 
a definição da doença a um subfenótipo com base em carac-
terísticas clínicas particulares também pode ser útil para 
reduzir a heterogeneidade. Têm sido util izadas com sucesso 
várias soluções para enriquecer o alelo de risco no grupo 
dos casos em estudo, incluindo a seleção de formas mais 
graves da doença, i.e., "fenótipos extremos", a seleção de 

formas "proximais" da função do gene (mais "biológicas"), ou 
de formas relacionadas com o início precoce da doença em 
que se pode esperar uma maior penetrância da variante (pro-
porção de indivíduos portadores do genótipo que também 
expressam a característica associada) ( figura 2 ).

 Seleção de genes candidatos
Tal como a definição do fenótipo, a seleção criteriosa de 
genes candidatos é um dos maiores desafios na util ização 
de CGAS. Como suporte nas estratégias de seleção, várias 
ferramentas de bioinformática estão disponíveis (8). Estas 
incluem ferramentas para pesquisar informações disponíveis 
na literatura e analisar as vias biológicas participantes, para 
a priorização dos genes, a análise funcional dos genes e das 
suas variantes e para explorar correlações entre genótipos 
e fenótipos. Aqui referimos o Online Mendelian Inheritance 
in Man (OMIM) ® (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim), que 
compila relações genótipo – fenótipo conhecidas (2). Para 
uma análise abrangente, que fornece informações gerais 
sobre a estrutura do gene, a expressão, as variantes trans-
critas, as proteínas codif icadas, os elementos reguladores, 
os polimorfismos de nucleotídeo único (Single Nucleotide 
Polymorphisms – SNPs) e a conservação evolutiva, referimos 
o Ensembl ( http://www.ensembl.org) (5) e o UCSC Genome 
Browser ( http://genome.ucsc.edu/ ) (6).

 Seleção de variantes genéticas candidatas
A seleção de genes candidatos é frequentemente asso-
ciada à seleção de var iantes genéticas candidatas. O 1000 
Genomes Project (ht tp://www.1000genomes.org/ ) (1) e a 
sua atual izada montagem do genoma humano, GRCh38
(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/genome/assembly/grc/ )
é um recurso impor tante que fornece aos investigadores 
frequências de ale los de SNPs num catálogo que abrange 
var iantes de vár ias populações humanas. 

 Análise de haplótipos e desequilíbrio de ligação (LD)
O genoma humano contém um número importante de SNPs 
com tendência para a co-segregação, i.e., serem herdados 
em conjunto, de modo que é conceptualmente possível sele-
cionar um número limitado de SNPs, ou SNPs “marcadores” 
( tag SNPs ), que, na sua totalidade, vão reter a grande parte 
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da variabilidade genética do conjunto (4,9). Um haplótipo é 
um conjunto de alelos em variantes genéticas, num único cro-
mossoma, que estão suficientemente próximos para serem 
herdados em conjunto. O desequilíbrio de ligação ( l inkage 
disequil ibrium – LD ) refere o facto de alelos específicos das 
variantes genéticas poderem co-ocorrer no mesmo haplótipo 
numa frequência maior de que a esperada ao acaso (10). 
Uma associação genótipo-fenótipo pode ser direta, quando 
o locus tag representa a própria mutação causal do fenótipo 
de doença em apreço, ou indireta, quando este está próximo 
e co-segrega com o locus da doença. No caso de uma asso-
ciação indireta, para que a associação entre o alelo marcador 
e o estado da doença seja observada, os alelos da doença e 
do locus tag devem estar em LD.

 Estimativa do tamanho da amostra
No teste estatístico, a anál ise de poder pode ser uti l izada 
para obter uma estimativa do tamanho mínimo da amostra 
necessár io para detetar uma associação, dado o nível de 
signif icância desejado, o tamanho do efeito esperado e o 
poder estatístico ( i .e., a probabi l idade de detetar um efeito, 
se houver um efeito verdadeiro presente para detetar).

 Significância estatística e valor-p
O valor-p (p-value), ou a probabil idade calculada num teste 
de hipótese, é a probabil idade de obter uma estatística de 
teste igual ou mais extrema que a estatística observada, 
assumindo a hipótese nula como verdadeira. O resultado do 
teste é considerado estatisticamente signif icativo quando o 
valor de p é infer ior a um nível predef inido de signif icância, 
ou probabil idade de um erro de tipo I, alfa (geralmente def i-
nido como 0,05).

 Controlo de qualidade dos dados de genotipagem
A qualidade dos dados da genotipagem é fundamental para o 
sucesso de um CGAS. A qualidade do DNA é, claramente, um 
fator importante para garantir a qualidade da genotipagem. 
No entanto, como os atuais procedimentos de atribuição de 
SNP são automatizados, podem ser propensos à introdução 
de genótipos errôneos. Uma das principais advertências 
sobre esta situação é a não satisfação dos pressupostos 

de Hardy–Weinberg (Hardy–Weinberg equil ibrium – HWE). 
Assim, a verif icação do HWE é frequentemente utilizada no 
sentido de alertar para possíveis problemas na qualidade da 
genotipagem.

 Análise exploratória dos dados
A análise exploratória dos dados (AED) é uma etapa funda-
mental uti l izada para identif icar tendências nos dados, bem 
como possíveis deficiências no conjunto de dados. A AED 
inclui a avaliação da qualidade dos dados de genotipagem 
e é útil na seleção de estratégias para aumentar a potência 
do estudo, por exemplo, reduzindo o número de testes a efe-
tuar. Pode assim ser evitado o problema dos testes múltiplos 
que ocorre quando muitos testes de hipótese são realizados 
sobre a mesma amostra, o que pode levar a um aumento de 
resultados falso positivos (11).

 Testes estatísticos
Os métodos estatísticos para testar uma possível associação 
estão rigorosamente descritos (11). Assim, a implicação de 
variantes genéticas na doença requer que o alelo de risco 
seja mais frequente, do que aquilo que seria de esperar ape-
nas pelo acaso, no grupo de indivíduos afetados (casos) em 
comparação com o grupo de indivíduos não afetados (con-
trolos). Inversamente, a frequência da variante deverá ser 
mais baixa no grupo controlo (indivíduos não afetados), bem 
como na população geral em que o estudo se realiza, assu-
mindo um valor consistente com o tipo de hereditariedade 
proposto. Em regra, os resultados das análises estatísticas 
devem ser relatados com a medida do efeito correspondente 
e o intervalo de confiança apropriado para a medida de efeito 
subjacente.

 Meta-análise
A meta-anál ise é um elemento de uma revisão sistemática, 
embora nem todas as revisões sistemáticas incluam uma
meta-análise. A meta-análise é um método estatístico de aná-
lise de uma grande coleção de resultados de vários estudos 
científ icos independentes. A meta-análise pode ser um recur-
so, com boa relação custo-benefício, para integrar os resulta-
dos de vários estudos e aumentar o seu poder estatístico.
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Etapas na realização de CGAS
Existem várias etapas críticas para os CGAS ( figura 1). Estas 
incluem a elaboração do protocolo científico, o projeto de 
estudo, a definição de fenótipo, a seleção dos genes candida-
tos, a seleção de variantes candidatas, a análise de haplótipos 
e de desequilíbrio de ligação ( l inkage desiqui l ibrium – LD),
a estimativa do tamanho de amostra, a signif icância estatís-
tica e valor-p, o controle de qual idade dos dados de genoti-
pagem, a anál ise exploratór ia dos dados (AED), os testes de 
associação estatística e a subsequente anál ise funcional. 
Estas etapas são seguidamente detalhadas:

 O protocolo científico
O protocolo científ ico, estabelecido antes da realização dos 
testes de associação, deve especif icar a pergunta científ ica 
e os objetivos, o desenho do estudo, a hipótese a pr ior i e 
a lógica do estudo, incluindo a definição do(s) fenótipo (s) e 

a seleção dos genes candidatos e/ou variantes. Deve ainda 
incluir os testes estatísticos que serão uti l izados na análise 
de associação, a estimativa do tamanho da amostra e a aná-
lise do seu poder estatístico.

 Desenho do estudo
Quer a abordagem seja a de um estudo de caso-controlo ou 
de coorte, indivíduos afetados são comparados a indivíduos 
não afetados. Os estudos de caso-controlo são retrospetivos, 
sendo menos caros e de duração mais curta do que os estu-
dos de coorte. Por sua vez, estes últimos são geralmente 
prospetivos e de longa duração. A implicação de variantes 
genéticas na doença requer que o alelo de risco seja mais 
frequente, do que seria de esperar apenas pelo acaso, no 
grupo de indivíduos afetados em comparação com o grupo 
de indivíduos não afetados ( figura 2 ).

 Definição de fenótipo
O objetivo dos CGAS é detetar a base molecular de uma 
doença ou ainda das suas demais características biológicas 
podendo ser traduzidas em termos fenotípicos, como recen-
temente exemplif icámos (12). A seleção do fenótipo é uma 
etapa decisiva porque diferentes definições de fenótipo 
podem levar a resultados diferentes (11). Da mesma forma, 
para garantir o sucesso de um estudo poderá não ser sufi-
ciente garantir apenas um tamanho de amostra adequado 
para os testes a realizar. Será também necessário todo o 
cuidado para reduzir a heterogeneidade nas amostras, resul-
tante, por exemplo, da origem geográfica da população, de 
fatores ambientais e de diferenças entre grupos de doentes, 
e das opções de tratamento entre hospitais e serviços hospi-
talares. Os controlos (grupo de indivíduos não afetados) são 
selecionados de forma a serem o mais parecidos possível 
com os casos (grupo de indivíduos afetados), relativamente a 
todos os atributos relevantes, exceto no caso de não serem 
afetados ou serem afetados mas de forma diferente. Limitar 
a definição da doença a um subfenótipo com base em carac-
terísticas clínicas particulares também pode ser útil para 
reduzir a heterogeneidade. Têm sido util izadas com sucesso 
várias soluções para enriquecer o alelo de risco no grupo 
dos casos em estudo, incluindo a seleção de formas mais 
graves da doença, i.e., "fenótipos extremos", a seleção de 

formas "proximais" da função do gene (mais "biológicas"), ou 
de formas relacionadas com o início precoce da doença em 
que se pode esperar uma maior penetrância da variante (pro-
porção de indivíduos portadores do genótipo que também 
expressam a característica associada) ( figura 2 ).

 Seleção de genes candidatos
Tal como a definição do fenótipo, a seleção criteriosa de 
genes candidatos é um dos maiores desafios na util ização 
de CGAS. Como suporte nas estratégias de seleção, várias 
ferramentas de bioinformática estão disponíveis (8). Estas 
incluem ferramentas para pesquisar informações disponíveis 
na literatura e analisar as vias biológicas participantes, para 
a priorização dos genes, a análise funcional dos genes e das 
suas variantes e para explorar correlações entre genótipos 
e fenótipos. Aqui referimos o Online Mendelian Inheritance 
in Man (OMIM) ® (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim), que 
compila relações genótipo – fenótipo conhecidas (2). Para 
uma análise abrangente, que fornece informações gerais 
sobre a estrutura do gene, a expressão, as variantes trans-
critas, as proteínas codif icadas, os elementos reguladores, 
os polimorfismos de nucleotídeo único (Single Nucleotide 
Polymorphisms – SNPs) e a conservação evolutiva, referimos 
o Ensembl ( http://www.ensembl.org) (5) e o UCSC Genome 
Browser ( http://genome.ucsc.edu/ ) (6).

 Seleção de variantes genéticas candidatas
A seleção de genes candidatos é frequentemente asso-
ciada à seleção de var iantes genéticas candidatas. O 1000 
Genomes Project (ht tp://www.1000genomes.org/ ) (1) e a 
sua atual izada montagem do genoma humano, GRCh38
(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/genome/assembly/grc/ )
é um recurso impor tante que fornece aos investigadores 
frequências de ale los de SNPs num catálogo que abrange 
var iantes de vár ias populações humanas. 

 Análise de haplótipos e desequilíbrio de ligação (LD)
O genoma humano contém um número importante de SNPs 
com tendência para a co-segregação, i.e., serem herdados 
em conjunto, de modo que é conceptualmente possível sele-
cionar um número limitado de SNPs, ou SNPs “marcadores” 
( tag SNPs ), que, na sua totalidade, vão reter a grande parte 

da variabilidade genética do conjunto (4,9). Um haplótipo é 
um conjunto de alelos em variantes genéticas, num único cro-
mossoma, que estão suficientemente próximos para serem 
herdados em conjunto. O desequilíbrio de ligação ( l inkage 
disequil ibrium – LD ) refere o facto de alelos específicos das 
variantes genéticas poderem co-ocorrer no mesmo haplótipo 
numa frequência maior de que a esperada ao acaso (10). 
Uma associação genótipo-fenótipo pode ser direta, quando 
o locus tag representa a própria mutação causal do fenótipo 
de doença em apreço, ou indireta, quando este está próximo 
e co-segrega com o locus da doença. No caso de uma asso-
ciação indireta, para que a associação entre o alelo marcador 
e o estado da doença seja observada, os alelos da doença e 
do locus tag devem estar em LD.

 Estimativa do tamanho da amostra
No teste estatístico, a anál ise de poder pode ser uti l izada 
para obter uma estimativa do tamanho mínimo da amostra 
necessár io para detetar uma associação, dado o nível de 
signif icância desejado, o tamanho do efeito esperado e o 
poder estatístico ( i .e., a probabi l idade de detetar um efeito, 
se houver um efeito verdadeiro presente para detetar).

 Significância estatística e valor-p
O valor-p (p-value), ou a probabil idade calculada num teste 
de hipótese, é a probabil idade de obter uma estatística de 
teste igual ou mais extrema que a estatística observada, 
assumindo a hipótese nula como verdadeira. O resultado do 
teste é considerado estatisticamente signif icativo quando o 
valor de p é infer ior a um nível predef inido de signif icância, 
ou probabil idade de um erro de tipo I, alfa (geralmente def i-
nido como 0,05).

 Controlo de qualidade dos dados de genotipagem
A qualidade dos dados da genotipagem é fundamental para o 
sucesso de um CGAS. A qualidade do DNA é, claramente, um 
fator importante para garantir a qualidade da genotipagem. 
No entanto, como os atuais procedimentos de atribuição de 
SNP são automatizados, podem ser propensos à introdução 
de genótipos errôneos. Uma das principais advertências 
sobre esta situação é a não satisfação dos pressupostos 

de Hardy–Weinberg (Hardy–Weinberg equil ibrium – HWE). 
Assim, a verif icação do HWE é frequentemente utilizada no 
sentido de alertar para possíveis problemas na qualidade da 
genotipagem.

 Análise exploratória dos dados
A análise exploratória dos dados (AED) é uma etapa funda-
mental uti l izada para identif icar tendências nos dados, bem 
como possíveis deficiências no conjunto de dados. A AED 
inclui a avaliação da qualidade dos dados de genotipagem 
e é útil na seleção de estratégias para aumentar a potência 
do estudo, por exemplo, reduzindo o número de testes a efe-
tuar. Pode assim ser evitado o problema dos testes múltiplos 
que ocorre quando muitos testes de hipótese são realizados 
sobre a mesma amostra, o que pode levar a um aumento de 
resultados falso positivos (11).

 Testes estatísticos
Os métodos estatísticos para testar uma possível associação 
estão rigorosamente descritos (11). Assim, a implicação de 
variantes genéticas na doença requer que o alelo de risco 
seja mais frequente, do que aquilo que seria de esperar ape-
nas pelo acaso, no grupo de indivíduos afetados (casos) em 
comparação com o grupo de indivíduos não afetados (con-
trolos). Inversamente, a frequência da variante deverá ser 
mais baixa no grupo controlo (indivíduos não afetados), bem 
como na população geral em que o estudo se realiza, assu-
mindo um valor consistente com o tipo de hereditariedade 
proposto. Em regra, os resultados das análises estatísticas 
devem ser relatados com a medida do efeito correspondente 
e o intervalo de confiança apropriado para a medida de efeito 
subjacente.

 Meta-análise
A meta-anál ise é um elemento de uma revisão sistemática, 
embora nem todas as revisões sistemáticas incluam uma
meta-análise. A meta-análise é um método estatístico de aná-
lise de uma grande coleção de resultados de vários estudos 
científ icos independentes. A meta-análise pode ser um recur-
so, com boa relação custo-benefício, para integrar os resulta-
dos de vários estudos e aumentar o seu poder estatístico.

 Análise funcional
Quando o critério de signif icância estatística de uma asso-
ciação, não é suf iciente para implicar uma relação de causa-
lidade, será necessário realizar uma compilação abrangente 
de evidências de fontes genéticas, bioinformáticas e experi-
mentais para a validação da hipótese causal (7).

_Conclusão

A epidemiologia genética, por meio da seleção de “novos” 
genes e var iantes candidatos, a anál ise funcional destes e 
a anál ise das vias biológicas em que par ticipam, tem vindo 
a aumentar a nossa compreensão das doenças humanas. 
A utilização generalizada dos estudos de associação genóti-
po-fenótipo, CGAS e WGAS, mudou o paradigma dos estudos 
convencionais de agregação familiar para os estudos popu-
lacionais. Houve, assim, uma evolução dos conceitos Men-
delianos, de base monogénica com total penetrância e uma 
relação causal clara, para a integração de distúrbios comple-
xos resultantes de componentes poligénicos ou monogênico 
geneticamente heterogêneos mas fisiologicamente homogé-
neos, de baixa penetrância (3). Espera-se que num futuro 
próximo estes desenvolvimentos possam ainda contribuir 
para novas intervenções em saúde, incluindo no diagnóstico, 
na previsão do risco de doença, na prevenção, na tomada de 
decisões terapêuticas, na avaliação da resposta terapêutica 
e no prognóstico, assim como no cumprimento das metas de 
saúde pública (iniciativa da OMS Human Genomics in Global 
Health, https://www.who.int/genomics/about/en/ ).



dos de TGs está associada a uma evolução cl ínica grave 
e a pior prognóstico do que os com outras causas (2). Por 
este motivo, é impor tante identif icar-se a etiologia da hiper-
tr igl iceridemia, de modo a efetuar-se o diagnóstico correto 
o mais precocemente possível e a iniciar-se o tratamento 
adequado. 

A FCS é geralmente causada por mutações bialé l icas no 
gene LPL, que codif ica a l ipoproteína l ípase, ou menos fre-
quentemente nos genes que codif icam para a apol ipopro-
teína C2 (APOC2 ), apol ipoproteína A5 (APOA5 ), fator de 
maturação da l ípase (LMF1) ou à proteína-1 de l igação ao 
HDL com âncora GPI (GPIHBP1), que codif icam cofatores 
da LPL ou para proteínas de interação (2). 

A prevalência da FCS é desconhecida, contudo a prevalência 
da deficiência em LPL e APOC2 foi estimada em 1:1 000 000 
(http://www.orpha.net/ ).

_Objetivo

O presente estudo tem como objetivo a carater ização 
molecular de indiv íduos com quadro cl ínico de síndrome 
de qui lomicronemia famil iar (FCS). Nesta publ icação são 
apresentados os casos de FCS já estudados bem como os 
que se encontram, até agosto de 2020, ainda em estudo 
no Depar tamento de Promoção da Saúde e Prevenção de 
Doenças não Transmissíveis (DPS), do Insti tuto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge ( INSA).

_Métodos

Critérios de inclusão
Os cr i tér ios cl ínicos estabelecidos para inclusão no estudo 
da FCS são: i ) tr igl icér idos acima de 800 mg/dL, i i ) idade 
infer ior a 40 anos, i i i ) exclusão de causas secundár ias de 
hiper tr igl icer idemia (como outros distúrbios metaból icos 
ou consumo excessivo de álcool ) e iv) a presença de pelo 
menos uma das seguintes situações: 

a) Resistência a restr ição l ipídica na dieta associada à 
terapia hipol ipemiante; 

b) Presença de quilomicras e/ou VLDL no plasma; 

c) História clínica de pelo menos um episódio de pancre-
atite nos últimos 10 anos; 

d) Presença de xantomas eruptivos e/ou lipemia retiniana 
e/ou hepatoesplenomegalia.

No entanto, optámos por incluir também no estudo doentes 
com idade inferior a 65 anos de idade, com valores de TGs 
acima de 600 mg/dL, sem critérios de exclusão devidos a 
causas secundárias de hipertigliceridemia (referidas acima) e 
que apresentassem resistência ao tratamento. Esta cláusula 
foi estabelecida para melhor caraterizar o perf il de doentes 
portugueses com o diagnóstico clínico de FCS. 

Estudo bioquímico 
No âmbito deste estudo, o per f i l l ipídico de cada caso índex, 
incluindo marcadores da rotina da química clínica (colesterol 
total (CT), colesterol LDL (LDL-C), colesterol HDL (HDL-C) e 
TGs, ApoA1, ApoB e Lp(a)) e outros marcadores mais espe-
cíf icos (ApoA2, ApoC2, ApoC3, ApoE e sdLDL), são analisa-
dos no DPS, INSA. O per f i l l ipídico básico é determinado 
com recurso a ensaios comerciais num equipamento auto-
mático, modelo COBAS Integra 400 Plus (Roche). O per f i l 
l ipídico mais específ ico é determinado também por ensaios 
comerciais, mas no equipamento Dayotna (Randox). O dose-
amento destes parâmetros específ icos encontra-se em tran-
sição para o COBAS Integra 400 Plus (Roche).

Estudo molecular
Os genes LPL, APOC2, LMF1, APOA5 e GPIHBP1 são 
sequenciados por Sequenciação de Nova Geração (NGS) 
com um painel de genes alvo no DPS, INSA. Nos casos refe-
renciados ao DPS, INSA há mais tempo, apenas os genes 
LPL e APOC2 foram estudados por PCR e sequenciação de 
Sanger, e os casos negativos por esta metodologia encon-
tram-se de momento a ser sequenciados por NGS. Todas as 
alterações encontradas por NGS são posteriormente conf ir-
madas por sequenciação de Sanger. 

O estudo dos famil iares é realizado sempre que possível. 

_Resumo

A síndrome de qui lomicronemia fami l iar (FCS) é uma doença rara, com 
heredi tar iedade recessiva, envolvendo o metabol ismo das l ipoprote ínas. 
Carater iza-se por um aumento acentuado dos tr ig l icér idos ( TGs) e qui lo-
micras no plasma. Os doentes apresentam plasma l ipémico, pancreat i te 
recorrente, xantomas eruptivos, hepatoesplenomegal ia e l ipemia ret i-
n iana. O presente estudo tem como objet ivo a carater ização molecular 
de indiv íduos com quadro c l ín ico de FCS. Até à data foram referenciados 
a este estudo 26 indiv íduos com diagnóst ico c l ín ico de FCS. O estudo 
inc lu i uma anál ise b ioquímica do per f i l l ip íd ico e uma anál ise molecular 
dos 5 genes envolv idos. Foi possíve l ident i f icar uma possíve l causa 
genét ica para a doença em 8/17 casos índex que apresentam var iantes 
potencia lmente patogénicas nos genes LPL, APOC2 e LMF1. Em 7 doen-
tes só fo i ident i f icada uma var iante genét ica em heterozigot ia no gene 
LPL e APOA5, desconhecendo-se qual o seu impacto no metabol ismo 
da LPL. Dois doentes têm estudo genét ico negat ivo e 9 a inda se encon-
tram em estudo. Os doentes com FCS devem ser ident i f icados o mais 
precocemente possíve l, a f im de minimizar ou prevenir os efe i tos nefas-
tos desta condição. Nas s i tuações em que temos diagnóst ico molecular, 
este permite um diagnóst ico preciso e uma melhor gestão das morbi l ida-
des, contr ibuindo para uma melhor ia do prognóst ico. 

_Abstract

Famil ia l chylomicronemia syndrome (FCS) is a rare recessive disorder, 
involving l ipoprote in metabol ism. It is character ized by a severe increase 
in plasma tr ig lycer ides (TGs) and chylomicrons. Patients have l ipemic 
plasma, recurrent pancreati t is, eruptive xanthomas, hepatosplenomegaly 

and ret inal l ipemia. The aim of the present study is the molecular charac-
ter izat ion of individuals with a cl inical diagnosis of FCS. To date, 26 indivi-
duals with a cl inical diagnosis of FCS have been referred to this study. The 
study includes a biochemical analysis of the l ip id prof i le and a molecular 
analysis of the 5 genes involved. A possible genetic cause for the disease 
was identi f ied in 8/17 index cases that present potentia l ly pathogenic 
var iants in LPL, APOC2 and LMF1 genes. In 7 patients, only one genetic 
var iant in heterozygosity was identi f ied in LPL and APOA5 genes, and 
i ts impact on LPL metabol ism is unknown. Two patients have a negative 
genetic study and 9 are st i l l under study. FCS patients should be identi f ied 
as ear ly as possible in order to minimize or prevent the harmful ef fects 
of this condit ion. In si tuations where we have a molecular diagnosis, this 
al lows for a correct diagnosis and bet ter management of morbidit ies, con-
tr ibuting to an improvement in the prognosis.

_Introdução

A síndrome de quilomicronemia famil iar (FCS) é uma doença 
rara, com hereditar iedade recessiva, envolvendo o metabo-
l ismo das l ipoproteínas (1). Carater iza-se por um aumento 
acentuado dos tr igl icéridos (TGs) e qui lomicras no plasma. 
Os doentes apresentam plasma l ipémico, pancreatite recor-
rente, xantomas eruptivos, hepatoesplenomegalia e l ipemia 
retiniana (2). A pancreatite induzida por níveis muito eleva-
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dos de TGs está associada a uma evolução cl ínica grave 
e a pior prognóstico do que os com outras causas (2). Por 
este motivo, é impor tante identif icar-se a etiologia da hiper-
tr igl iceridemia, de modo a efetuar-se o diagnóstico correto 
o mais precocemente possível e a iniciar-se o tratamento 
adequado. 

A FCS é geralmente causada por mutações bialé l icas no 
gene LPL, que codif ica a l ipoproteína l ípase, ou menos fre-
quentemente nos genes que codif icam para a apol ipopro-
teína C2 (APOC2 ), apol ipoproteína A5 (APOA5 ), fator de 
maturação da l ípase (LMF1) ou à proteína-1 de l igação ao 
HDL com âncora GPI (GPIHBP1), que codif icam cofatores 
da LPL ou para proteínas de interação (2). 

A prevalência da FCS é desconhecida, contudo a prevalência 
da deficiência em LPL e APOC2 foi estimada em 1:1 000 000 
(http://www.orpha.net/ ).

_Objetivo

O presente estudo tem como objetivo a carater ização 
molecular de indiv íduos com quadro cl ínico de síndrome 
de qui lomicronemia famil iar (FCS). Nesta publ icação são 
apresentados os casos de FCS já estudados bem como os 
que se encontram, até agosto de 2020, ainda em estudo 
no Depar tamento de Promoção da Saúde e Prevenção de 
Doenças não Transmissíveis (DPS), do Insti tuto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge ( INSA).

_Métodos

Critérios de inclusão
Os cr i tér ios cl ínicos estabelecidos para inclusão no estudo 
da FCS são: i ) tr igl icér idos acima de 800 mg/dL, i i ) idade 
infer ior a 40 anos, i i i ) exclusão de causas secundár ias de 
hiper tr igl icer idemia (como outros distúrbios metaból icos 
ou consumo excessivo de álcool ) e iv) a presença de pelo 
menos uma das seguintes situações: 

a) Resistência a restr ição l ipídica na dieta associada à 
terapia hipol ipemiante; 

b) Presença de quilomicras e/ou VLDL no plasma; 

c) História clínica de pelo menos um episódio de pancre-
atite nos últimos 10 anos; 

d) Presença de xantomas eruptivos e/ou lipemia retiniana 
e/ou hepatoesplenomegalia.

No entanto, optámos por incluir também no estudo doentes 
com idade inferior a 65 anos de idade, com valores de TGs 
acima de 600 mg/dL, sem critérios de exclusão devidos a 
causas secundárias de hipertigliceridemia (referidas acima) e 
que apresentassem resistência ao tratamento. Esta cláusula 
foi estabelecida para melhor caraterizar o perf il de doentes 
portugueses com o diagnóstico clínico de FCS. 

Estudo bioquímico 
No âmbito deste estudo, o per f i l l ipídico de cada caso índex, 
incluindo marcadores da rotina da química clínica (colesterol 
total (CT), colesterol LDL (LDL-C), colesterol HDL (HDL-C) e 
TGs, ApoA1, ApoB e Lp(a)) e outros marcadores mais espe-
cíf icos (ApoA2, ApoC2, ApoC3, ApoE e sdLDL), são analisa-
dos no DPS, INSA. O per f i l l ipídico básico é determinado 
com recurso a ensaios comerciais num equipamento auto-
mático, modelo COBAS Integra 400 Plus (Roche). O per f i l 
l ipídico mais específ ico é determinado também por ensaios 
comerciais, mas no equipamento Dayotna (Randox). O dose-
amento destes parâmetros específ icos encontra-se em tran-
sição para o COBAS Integra 400 Plus (Roche).

Estudo molecular
Os genes LPL, APOC2, LMF1, APOA5 e GPIHBP1 são 
sequenciados por Sequenciação de Nova Geração (NGS) 
com um painel de genes alvo no DPS, INSA. Nos casos refe-
renciados ao DPS, INSA há mais tempo, apenas os genes 
LPL e APOC2 foram estudados por PCR e sequenciação de 
Sanger, e os casos negativos por esta metodologia encon-
tram-se de momento a ser sequenciados por NGS. Todas as 
alterações encontradas por NGS são posteriormente conf ir-
madas por sequenciação de Sanger. 

O estudo dos famil iares é realizado sempre que possível. 
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_Resumo

A síndrome de qui lomicronemia fami l iar (FCS) é uma doença rara, com 
heredi tar iedade recessiva, envolvendo o metabol ismo das l ipoprote ínas. 
Carater iza-se por um aumento acentuado dos tr ig l icér idos ( TGs) e qui lo-
micras no plasma. Os doentes apresentam plasma l ipémico, pancreat i te 
recorrente, xantomas eruptivos, hepatoesplenomegal ia e l ipemia ret i-
n iana. O presente estudo tem como objet ivo a carater ização molecular 
de indiv íduos com quadro c l ín ico de FCS. Até à data foram referenciados 
a este estudo 26 indiv íduos com diagnóst ico c l ín ico de FCS. O estudo 
inc lu i uma anál ise b ioquímica do per f i l l ip íd ico e uma anál ise molecular 
dos 5 genes envolv idos. Foi possíve l ident i f icar uma possíve l causa 
genética para a doença em 8/17 casos índex que apresentam var iantes 
potencia lmente patogénicas nos genes LPL, APOC2 e LMF1. Em 7 doen-
tes só fo i ident i f icada uma var iante genét ica em heterozigot ia no gene 
LPL e APOA5, desconhecendo-se qual o seu impacto no metabol ismo 
da LPL. Dois doentes têm estudo genét ico negat ivo e 9 a inda se encon-
tram em estudo. Os doentes com FCS devem ser ident i f icados o mais 
precocemente possíve l, a f im de minimizar ou prevenir os efe i tos nefas-
tos desta condição. Nas s i tuações em que temos diagnóst ico molecular, 
este permite um diagnóst ico preciso e uma melhor gestão das morbi l ida-
des, contr ibuindo para uma melhor ia do prognóst ico. 

_Abstract

Famil ia l chylomicronemia syndrome (FCS) is a rare recessive disorder, 
involving l ipoprote in metabol ism. It is character ized by a severe increase 
in plasma tr ig lycer ides (TGs) and chylomicrons. Patients have l ipemic 
plasma, recurrent pancreati t is, eruptive xanthomas, hepatosplenomegaly 

and ret inal l ipemia. The aim of the present study is the molecular charac-
ter izat ion of individuals with a cl inical diagnosis of FCS. To date, 26 indivi-
duals with a cl inical diagnosis of FCS have been referred to this study. The 
study includes a biochemical analysis of the l ip id prof i le and a molecular 
analysis of the 5 genes involved. A possible genetic cause for the disease 
was identi f ied in 8/17 index cases that present potentia l ly pathogenic 
var iants in LPL, APOC2 and LMF1 genes. In 7 patients, only one genetic 
var iant in heterozygosity was identi f ied in LPL and APOA5 genes, and 
i ts impact on LPL metabol ism is unknown. Two patients have a negative 
genetic study and 9 are st i l l under study. FCS patients should be identi f ied 
as ear ly as possible in order to minimize or prevent the harmful ef fects 
of this condit ion. In si tuations where we have a molecular diagnosis, this 
al lows for a correct diagnosis and bet ter management of morbidit ies, con-
tr ibuting to an improvement in the prognosis.

_Introdução

A síndrome de quilomicronemia famil iar (FCS) é uma doença 
rara, com hereditar iedade recessiva, envolvendo o metabo-
l ismo das l ipoproteínas (1). Carater iza-se por um aumento 
acentuado dos tr igl icéridos (TGs) e qui lomicras no plasma. 
Os doentes apresentam plasma l ipémico, pancreatite recor-
rente, xantomas eruptivos, hepatoesplenomegalia e l ipemia 
retiniana (2). A pancreatite induzida por níveis muito eleva-
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_Resultados

Até agosto de 2020, este estudo incluiu 26 indivíduos com 
diagnóstico cl ínico de FCS (tabela 1). Em 8 doentes foi iden-
ti f icada uma causa genética para a doença (figura 1): 

P 3 são homozigotos para var iantes no gene LPL, sendo 
2 c.[644G>A];[644G>A]/ p.[(Gly215Glu)];[(Gly215Glu)] e 
1 c.[701C>T];[701C>T]/ p.[(Pro234Leu)];[(Pro234Leu)]; 

P 3 são heterozigotos compostos para o gene LPL 
(c.[644G>A];[1030A>G]/p.[(Gly215Glu)];[(Ser286Gly)]; 
c.[644G>A];[953A>G]/ p.[(Gly215Glu)];[(Asn318Ser)] e 
c.[590G>A];[1030A>G]/ p.[(Arg197His)];[(Ser286Gly)] ); 

P 1 é homozigoto para a variante (c.[175T>G];[175T>G]/
 p.[(Tyr37Asp)];[(Tyr37Asp)]) no gene APOC2; 

P 1 é homozigoto para a variante c.[725A>T];[725A>T] 
 p.[Tyr242Phe];[Tyr242Phe] no gene LMF1. 

Em 7 doentes com um fenótipo grave e concentração de TGs 
superior a 700 mg/dL, incluindo 2 que manifestaram pancre-
atite recorrente, só foi possível identif icar uma variante em 
heterozigotia nos genes LPL e APOA5 (tabela 1 e figura 1). 
Cinco variantes no gene LPL já foram descritas em doentes 
com FCS em homozigotia ou heterozigotia composta (3–8), 
sendo que apenas a variante c.1030A>G/p.(Ser286Gly) não 
foi descrita anteriormente. As variantes nos genes LMF1, 
APOA5 e APOC2, não foram descritas anteriormente.

Não foram encontradas var iantes nos 5 genes associados 
à FCS em 2 doentes com fenótipo cl ínico de FCS e 9 
casos ainda se encontram em estudo para os genes LMF1, 
GPIHBP1 e APOA5.
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Figura 1: Resumo dos indivíduos estudados com diagnóstico de síndrome de 
quilomicronemia familiar (FCS).
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Idade (anos); CT – colesterol tota l (mg/dL); LDL – l ipoprote ína de baixa densidade (mg/dL); HDL – l ipoprote ína de a l ta densidade (mg/dL); TG – tr ig l icér idos (mg/dL); * Valor impossíve l de 
determinar através de cálculo; ** Não fo i possíve l determinar o valor durante o estudo; ? sem informação; ¥ valores em tratamento; INSA – Inst i tuto Nacional de Saúde Doutor Ricardo 
Jorge; trat – tratamento; ref – referência.
Em negrito estão assinalados os doentes que são homozigotos (homozigoto verdadeiro ou heterozigoto composto). Os valores recomendados pelas Sociedades Cienti f icas internacionais 
e pelo National Cholesterol Education Program guidel ines (2019) para o per f i l  l ipídico são: CT <200 mg/dL; LDL <130 mg/dL; HDL >40 mg/dL e TGs <150 mg/dL; ApoA1>120mg/dL; ApoB 
<90 mg/dL; Lp(a) <50 mg/dL. 
No que se refere aos marcadores do per f i l  l ip íd ico mais especí f icos os va lores recomendados pelo fabr icante (Randox, www.randox.com) são: ApoA2 entre 25,1 e 34,5 mg/dL; ApoC2 
entre 1,6 e 4,2 mg/dL; ApoC3 entre 5,5 e 9,5 mg/dL, ApoE entre 2,7 e 4,5 mg/dL e sdLDL< 35mg/dL.
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Tabela 1: Caraterísticas clínicas dos casos índex em estudo.

ID Idade
CT LDL HDL TGs

Valores l ip íd icos (mg/dL) 
na referenciação ao 

estudo
Valores l ip íd icos (mg/dL) determinados no INSA

Trat.
atual Ref.Pancreat i te Diagnóst ico molecular

Lp(a) ApoA1 ApoB ApoA2 ApoC2 ApoC3 ApoE sdLDL

I

I I

I I I

IV

V

VI

VI I

VI I I

IX

X

XI

XI I

XI I I

X IV

XV

XVI

XVI I

XVI I I

X IX

X X

X XI

X XI I

X XI I I

X XIV

X XV

X XVI

419

204

790

148

231

753

301

139

497

320

114¥

299

858

575

296

292

640

1282

293

315

116¥

1208

127

272

192

354

*

70

*

13

*

97

175

*

*

*

19¥

97

*

382

62

42

*

*

*

*

47¥

*

7

*

*

39

*

34

20

19

25

32

43

8

19

30

12¥

45

*

*

43

52

20

40

33

*

27¥

*

6

85

19

22

8,0

15,0

8,0

21,0

14,0

13,0

53,6

8,0

<8

18,0

8,0

9,0

12,0

31,0

48,0

39,0

1,8

9,9

79,9

* *

* *

* *

* *

* *

* *

* *

145,0

140,0

146,0

98,0

154,0

105,0

141,0

75,0

18,0

82,0

77,0

214,0

120,0

142,0

139,0

93,0

123,0

108,0

112,4

* *

116,0

* *

* *

* *

* *

* *

99,0

77,0

147,0

58,0

31,0

82,0

79,5

30,0

240,0

43,0

42,0

116,0

63,0

65,0

155,0

64,0

97,0

180,0

86,3

* *

66,0

* *

* *

* *

* *

* *

40,3

35,1

25,1

25,5

27,5

* *

* *

14,9

* *

12,2

24,7

42,6

33,6

* *

* *

21,2

21,7

44,8

43,6

* *

* *

* *

* *

* *

* *

* *

10,0

11,8

29,5

0,1

4,9

* *

* *

3,2

* *

6,9

3,1

24,8

8,3

* *

* *

7,1

18,7

29,5

24,7

* *

* *

* *

* *

* *

* *

* *

13,9

25,1

37,2

33,6

7,3

* *

* *

12,9

* *

8,1

8,5

54,3

7,9

* *

* *

10,0

25,0

35,4

54,3

* *

* *

* *

* *

* *

* *

* *

4,1

8,7

12,0

17,7

3,5

* *

* *

6,0

* *

8,0

2,5

16,6

3,4

* *

* *

4,6

8,0

16,0

34,8

* *

* *

* *

* *

* *

* *

* *

Este 
estudo

4

Este 
estudo

Este 
estudo

3,4

-

4

3

7

3

6

3

3

8

4

Este 
estudo

Não

Não

Não

Não

Não

Não

Não

Sim

Não

Não

Sim 

Sim

Sim

?

?

Sim

Não

Sim

?

?

Não

Não

Sim

Não

Não

Sim

1095

616

2140

923

757

7801

787

1156

5262

3615

686¥

864

4371

737

1352
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6221

2542

1110

365¥

24129

1824

737

1158

4283

38,6

35,3

52,4

10,3

9,8

* *

* *

10,9

* *

6,9

15,1

31,6

12,8

* *

* *

19,7

31,1

59,0

18,6

* *

* *

* *

* *

* *

* *

* *

Gene APOA5:  c .995_998de lACAG/ 
p.(Asp332Va l f s*5 )

Gene LPL: c.953A>G 
/p.(Asn318Ser )

Gene LMF1:  c . [ 725A >T ]; [ 725A >T ] 
p. [ Ty r242Phe] ; [ Ty r242Phe

Gene APOC2 :  
c . [175T>G]; [175T>G] / 

p. [ ( Ty r37Asp)] ; [ ( Ty r37Asp)]

Gene LPL :  c . [644G>A]; [953A >G] / 
p. [ (G ly215Glu) ] ; [ (Asn318Ser ) ]

Em estudo 

Gene LPL:  c.953A>G/
p.(Asn318Ser)

Gene LPL:  c.[644G>A];[ 1030A>G]/ 
p.[(Gly215Glu)];[(Ser286Gly)]

Em estudo 

Gene LPL:  c.[590G>A];[ 1030A>G]/ 
p.[(Arg197His)];[(Ser286Gly)]

Gene LPL :  c . [644G>A]; [644G>A] / 
p. [ (G ly215Glu) ] ; [ (G ly215Glu) ]

Em estudo 

Gene LPL:  c.836T>G
/p.(Leu279Arg)

Em estudo 

Em estudo 

Gene LPL:  c.644G>A]/p.(Gly215Glu)

Em estudo 

Em estudo 

Em estudo 

Em estudo 

Estudo negat ivo

Gene LPL :  c . [644G>A]; [644G>A] / 
p. [ (G ly215Glu) ] ; [ (G ly215Glu) ]

Gene LPL :  c . [ 701C>T ]; [ 701C>T ] / 
p. [ (Pro234Leu)] ; [ (Pro234Leu)]
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45

33

47

13

39

26

58

14

<1

11

34

43

31

57

61

11

64

32

37

43

52

<1

40

44

1
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_Discussão

Foi possível identif icar uma causa para a doença em 8/17 
casos índex com o estudo dos 5 genes completo. Em outros 
7 doentes só foi identif icada uma variante genética em hete-
rozigotia, desconhecendo-se qual o seu impacto no metabo-
lismo da LPL. Para clarif icar estas situações iremos proceder 
ao estudo enzimático da LPL nestes indivíduos, para verif icar 
qual o nível de atividade enzimática residual (9). A possibili-
dade de variantes em heterozigotia em genes associados a 
doenças recessivas serem a causa do fenótipo tem sido des-
crita para outras patologias. Os estudos de atividade enzimá-
tica da LPL poderão contribuir para esta discussão. Destes 7 
doentes, 2 já tiveram pancreatite e apresentam valores muito 
altos de TGs, sendo casos muito sugestivos de FCS, mas 
que a genética não consegue, até à data, explicar.

Uma vez que foi encontrada uma alteração ainda não des-
cr i ta no gene LMF1, i remos desenvolver estudos funcionais 
para investigar qual o efeito desta var iante no metabol ismo 
da LPL (10,11). Irá procurar-se carater izar a var iante não 
descr ita encontrada em homozigotia no gene APOC2 e a 
var iante não descr ita encontrada em heterozigotia no gene 
LPL pelo estudo da ativ idade enzimática da LPL nos doen-
tes por tadores das mesmas.

Os doentes com fenótipo clínico de FCS, mas sem uma muta-
ção causal identif icada, deverão continuar em estudo até se 
encontrar a causa da hipertrigliceridemia. É possível que nes-
tes doentes estejam envolvidas variantes em genes que ainda 
não foram relacionados com a patologia. 

_Conclusão

Os doentes com FCS devem ser identif icados o mais preco-
cemente possível, a f im de minimizar ou prevenir os efeitos 
nefastos desta condição. Nas situações em que temos diag-
nóstico molecular, este permite um diagnóstico preciso e 
uma melhor gestão das morbil idades, contribuindo para uma 
melhoria do prognóstico. 

O estudo genético é importante, embora o estado atual do 
conhecimento ainda não nos permita caraterizar 100% dos 
casos de FCS. A investigação nesta área é essencial pois 

provavelmente haverá mais genes envolvidos na génese da 
FCS e a sua identif icação permitirá caraterizar mais doentes, 
compreender melhor a patologia e desenvolver estratégias 
terapêuticas adequadas. 
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_Discussão 

A evolução do indicador “Prevalência de nados-vivos com 
síndrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma 
geral, um impacto positivo das políticas de DPN na deteção 
desta AC, tendo identif icado 82,5% dos casos durante a
gravidez. 

A análise deste indicador tem algumas l imitações. Nomea-
damente, a comparação dos resultados nacionais com o 
mesmo indicador a nível europeu, pois as polít icas de DPN 
são diferentes nos vários países. Por exemplo, na Ir landa e 
em Malta não é permitida a interrupção da gravidez por mal-

centro especial izado; e) permit i r a opção pela interrupção 
médica da gravidez (3).

Os procedimentos invasivos têm um risco de perda fetal de 
0,3% (4) com a vantagem de permitirem o diagnóstico da sín-
drome de Down durante a gravidez.

Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC) contribui para a construção de indicadores consen-
sualizados a nível europeu, que visam avaliar o impacto tanto 
das AC na saúde pública como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5,6). Os indicadores são instrumentos de 
medida que permitem a construção de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de saúde da 
população e o impacto das políticas de saúde e intervenções 
delas decorrentes (7). Um desses indicadores – Prevalência 
de nados-vivos com síndrome de Down – utilizado na área 
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das políticas de diagnóstico pré-natal 
no número de nascimentos vivos com síndrome de Down (5). 

_Objetivo

É objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos 
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas. 

_Material e métodos

São noti f icados ao RENAC todos os casos com anomalias 
estruturais major associadas, ou não, a anomalias minor, 
assim como as anomalias cromossómicas observadas em:

1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao f inal do 
per íodo neonatal; 

2. Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior 
a 20 semanas; 

3. Fetos submetidos a interrupção médica da gravidez 
(IMG), após o diagnóstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.

São noti f icados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regiões Autónomas dos Açores 
e da Madeira (8).

Os dados recolhidos são anónimos e apenas o médico noti-
f icador em cada serviço hospitalar, tem acesso ao processo 
clinico, através de um número único de registo local (8).

A taxa de prevalência de nados-vivos (NV) com síndrome de 
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte fórmula:

Prevalência = (NV com S. Down / Total de nascimentos) x 1000 
nascimentos

A taxa de prevalência foi, a inda, estrati f icada pela idade 
materna à data do nascimento (<35 anos e ≥35 anos). O 
ponto de cor te foi estabelecido tendo em consideração o 
que é habitualmente uti l izado pelos vár ios estudos, corro-
borado pela constatação de que a prevalência de síndrome 
de Down se mantem super ior no grupo etár io com idade 
≥35 anos (9,10).

_Resultados

Foram noti f icados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos 
mor tos e fetos resultantes de interrupção médica da gravi-
dez) com diagnóstico de síndrome de Down, dos quais 835 
(82,5%) foram diagnosticados no per íodo pré-natal. Dos 
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram 
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossómico.

O indicador “Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com síndrome de Down”, distr ibuído de acordo com a 
idade materna à data do par to entre os anos de 2011 e 2017, 
encontra-se descrito no gráfico 1. 

Observou-se uma l igeira redução da prevalência total de 
nados-vivos com síndrome de Down entre 2011 e 2017. 
Relativamente à distr ibuição da prevalência de nados-vivos 
por idade materna ≥35 anos á data do par to, observou-se 
também uma l igeira redução no per íodo em estudo.

_Resumo

Indicadores são instrumentos de medida que permitem construir um 
resumo quanti tat ivo que ref l i ta, direta ou indiretamente, o estado de 
saúde da população e das pol í t icas de saúde, assim como medem o 
efe i to das inter venções. Na área das anomal ias congénitas, o indicador 
“Prevalência nados-v ivos com síndrome de Down” pretende medir o 
efe i to conjunto da grav idez tardia e do impacto das pol í t icas de diagnós-
t ico pré-nata l. Apresentam-se os resul tados desse indicador para os 
anos de 2011 a 2017, ut i l izando os dados do Registo Nacional de Anoma-
l ias Congénitas. Foram noti f icados 1012 nascimentos com síndrome de 
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no per íodo pré-nata l. Dos 
266 que nasceram v ivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4% 
foram diagnosticados durante a grav idez através de estudo cromossó-
mico. A real ização de exames invasivos, após a suspeita de s índrome de 
Down, fo i recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais, 
ét icos ou re l ig iosos podem estar associados à não real ização de exames 
invasivos, sendo necessár ios mais estudos a níve l nacional sobre esta 
temática. Este estudo ev idencia uma apl icação em saúde públ ica dos 
dados do Registo Nacional de Anomal ias Congénitas, observando-se um 
impacto posi t ivo da disponibi l idade de diagnóstico pré-nata l na v ig i lân-
cia da grav idez ao permit i r o diagnóstico pré-nata l de 82,5% de todos os 
casos com síndrome de Down. 

_Abstract

An indicator is a quanti tat ive or qual i tat ive measure of how close we are to 
achieving the health status of the populat ion, or to measure the ef fect of 
a pol icy intervention. In the congenita l anomal ies f ie ld, the “Prevalence of 
l ive bir ths with Down Syndrome” ref lects the combined ef fect of de layed 
chi ldbear ing age and prenatal d iagnosis pol ic ies. We used data f rom the 
National Registry of Congenita l Anomal ies between 2011 and 2017. The 
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which 
82.5% had been prenatal ly d iagnosed. Among the 266 l ive bir ths, 66.5% 
were diagnosed at bir th and 33.4% were diagnosed dur ing pregnancy 
and conf i rmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such 
as amniocentesis or chor ionic vi l lus sampl ing were refused by 20.7% 
of parents. Cultural factors may be associated with the decis ion of not 
per form invasive prenatal test ing, but more studies are needed at nat ional 
leve l to bet ter understand this topic. This paper descr ibes the contr ibu-
t ion of the National Registry of Congenita l Anomal ies data to bui ld publ ic 

health indicators. This indicator shows a posit ive impact of prenatal d iag-
nosis pol icy on pregnancy surve i l lance when 82.5% of a l l cases of Down 
syndrome dur ing pregnancy.

_Introdução

A forma mais frequente da síndrome de Down, ou trissomia 
21, é a trissomia livre e resulta da não-disjunção acidental do 
par 21 durante a meiose, levando à presença de um cromos-
soma extra em todas as células (1). Esta é uma das anomalias 
congénitas (AC) mais frequentes a nível mundial, afetando 1 
em cada 750 nascimentos (1). A prevalência aumenta com a 
idade materna, mas alguns indicadores morfológicos (como 
a translucência da nuca) e bioquímicos (como a proteína 
plasmática associada à gravidez ou a fração livre da gonado-
trofina coriónica), permitem identif icar e definir com mais pre-
cisão as gestações com risco aumentado de se estar perante 
um feto com esta situação clínica (1). 

Por tugal tem desenvolv ido pol í t icas de diagnóstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto 
de procedimentos não invasivos (ecograf ia fetal, rastre ios 
bioquímicos) e invasivos (amniocentese ou biópsia de v i lo-
sidades cor iónicas) que permitem aval iar a probabi l idade, 
ou diagnosticar, se um embrião ou um feto está afetado 
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identi f icar mar-
cadores de r isco para a presença de uma AC; b) diagnosti-
car a presença de uma AC; c) produzir informação úti l para 
apoiar os prof issionais no ato de informar e preparar os 
pais para o nascimento de uma cr iança com uma AC; d) 
permit i r o tratamento in utero, ou programar o par to num 
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formação fetal, enquanto que nos restantes países pode ser 
real izada, pelo menos até às 24 semanas de gestação (5).

A uti l ização da “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” como indicador único da gravidez tardia não 
parece ser representativo da real idade nacional, uma vez 
que os dados que constam dos relatór ios per iódicos do 
RENAC sugerem que uma grande proporção de gravidezes 
com esta situação cl ínica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anál ise deste indicador, será agora necessár io 
anal isar os dados das interrupções de gravidez, respetiva 
idade materna e comparar outras var iáveis como o local de 
residência da grávida. 

De entre os recém-nascidos com síndrome de Down cujo 
diagnóstico só foi fe ito depois do nascimento, ver i f icou-se 
uma proporção impor tante, 20,7%, em que os progenito-
res recusaram a real ização de exames invasivos que per-
mitir iam o diagnóstico pré-natal. Estudos internacionais 
indicam que a recusa é mais frequente em gestações resul-
tantes de procriação medicamente assistida ou em mulhe-
res com r isco aumentado pela idade, mas cujo resultado do 
rastreio pré-natal reduziu esse r isco (11). Outras caracter ís-
ticas maternas, como a recusa de interrupção da gravidez 
ou convicções rel igiosas têm, também, sido associadas à 
recusa de real ização de exames invasivos (12). 

Na anál ise dos resultados deste estudo é impor tante refer ir 
que se pode ver i f icar subnoti f icação dos casos com sín-
drome de Down noti f icados ao RENAC, o que pode inf luen-
ciar também as var iações observadas na percentagem de 
recusa na real ização de exames invasivos. Estas var iações 
podem também ser consequência dos pequenos números 
repor tados. 

_Conclusão 

Estes resultados evidenciam uma aplicação em saúde 
pública dos dados notif icados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verif icado um impacto positivo 
das polít icas de diagnóstico pré-natal na vigi lância da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou rel igiosos dos progenitores 
podem estar associados à real ização de exames pré-natais, 
sendo necessário mais estudos para melhor compreender a 
real idade nacional. 
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_Discussão 

A evolução do indicador “Prevalência de nados-vivos com 
síndrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma 
geral, um impacto positivo das políticas de DPN na deteção 
desta AC, tendo identif icado 82,5% dos casos durante a
gravidez. 

A análise deste indicador tem algumas l imitações. Nomea-
damente, a comparação dos resultados nacionais com o 
mesmo indicador a nível europeu, pois as polít icas de DPN 
são diferentes nos vários países. Por exemplo, na Ir landa e 
em Malta não é permitida a interrupção da gravidez por mal-
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centro especial izado; e) permit i r a opção pela interrupção 
médica da gravidez (3).

Os procedimentos invasivos têm um risco de perda fetal de 
0,3% (4) com a vantagem de permitirem o diagnóstico da sín-
drome de Down durante a gravidez.

Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC) contribui para a construção de indicadores consen-
sualizados a nível europeu, que visam avaliar o impacto tanto 
das AC na saúde pública como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5,6). Os indicadores são instrumentos de 
medida que permitem a construção de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de saúde da 
população e o impacto das políticas de saúde e intervenções 
delas decorrentes (7). Um desses indicadores – Prevalência 
de nados-vivos com síndrome de Down – utilizado na área 
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das políticas de diagnóstico pré-natal 
no número de nascimentos vivos com síndrome de Down (5). 

_Objetivo

É objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos 
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas. 

_Material e métodos

São noti f icados ao RENAC todos os casos com anomalias 
estruturais major associadas, ou não, a anomalias minor, 
assim como as anomalias cromossómicas observadas em:

1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao f inal do 
per íodo neonatal; 

2. Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior 
a 20 semanas; 

3. Fetos submetidos a interrupção médica da gravidez 
(IMG), após o diagnóstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.

São noti f icados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regiões Autónomas dos Açores 
e da Madeira (8).

Os dados recolhidos são anónimos e apenas o médico noti-
f icador em cada serviço hospitalar, tem acesso ao processo 
clinico, através de um número único de registo local (8).

A taxa de prevalência de nados-vivos (NV) com síndrome de 
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte fórmula:

Prevalência = (NV com S. Down / Total de nascimentos) x 1000 
nascimentos

A taxa de prevalência foi, a inda, estrati f icada pela idade 
materna à data do nascimento (<35 anos e ≥35 anos). O 
ponto de cor te foi estabelecido tendo em consideração o 
que é habitualmente uti l izado pelos vár ios estudos, corro-
borado pela constatação de que a prevalência de síndrome 
de Down se mantem super ior no grupo etár io com idade 
≥35 anos (9,10).

_Resultados

Foram noti f icados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos 
mor tos e fetos resultantes de interrupção médica da gravi-
dez) com diagnóstico de síndrome de Down, dos quais 835 
(82,5%) foram diagnosticados no per íodo pré-natal. Dos 
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram 
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossómico.

O indicador “Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com síndrome de Down”, distr ibuído de acordo com a 
idade materna à data do par to entre os anos de 2011 e 2017, 
encontra-se descrito no gráfico 1. 

Observou-se uma l igeira redução da prevalência total de 
nados-vivos com síndrome de Down entre 2011 e 2017. 
Relativamente à distr ibuição da prevalência de nados-vivos 
por idade materna ≥35 anos á data do par to, observou-se 
também uma l igeira redução no per íodo em estudo.

_Resumo

Indicadores são instrumentos de medida que permitem construir um 
resumo quanti tat ivo que ref l i ta, direta ou indiretamente, o estado de 
saúde da população e das pol í t icas de saúde, assim como medem o 
efe i to das inter venções. Na área das anomal ias congénitas, o indicador 
“Prevalência nados-v ivos com síndrome de Down” pretende medir o 
efe i to conjunto da grav idez tardia e do impacto das pol í t icas de diagnós-
t ico pré-nata l. Apresentam-se os resul tados desse indicador para os 
anos de 2011 a 2017, ut i l izando os dados do Registo Nacional de Anoma-
l ias Congénitas. Foram noti f icados 1012 nascimentos com síndrome de 
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no per íodo pré-nata l. Dos 
266 que nasceram v ivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4% 
foram diagnosticados durante a grav idez através de estudo cromossó-
mico. A real ização de exames invasivos, após a suspeita de s índrome de 
Down, fo i recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais, 
ét icos ou re l ig iosos podem estar associados à não real ização de exames 
invasivos, sendo necessár ios mais estudos a níve l nacional sobre esta 
temática. Este estudo ev idencia uma apl icação em saúde públ ica dos 
dados do Registo Nacional de Anomal ias Congénitas, observando-se um 
impacto posi t ivo da disponibi l idade de diagnóstico pré-nata l na v ig i lân-
cia da grav idez ao permit i r o diagnóstico pré-nata l de 82,5% de todos os 
casos com síndrome de Down. 

_Abstract

An indicator is a quanti tat ive or qual i tat ive measure of how close we are to 
achieving the health status of the populat ion, or to measure the ef fect of 
a pol icy intervention. In the congenita l anomal ies f ie ld, the “Prevalence of 
l ive bir ths with Down Syndrome” ref lects the combined ef fect of de layed 
chi ldbear ing age and prenatal d iagnosis pol ic ies. We used data f rom the 
National Registry of Congenita l Anomal ies between 2011 and 2017. The 
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which 
82.5% had been prenatal ly d iagnosed. Among the 266 l ive bir ths, 66.5% 
were diagnosed at bir th and 33.4% were diagnosed dur ing pregnancy 
and conf i rmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such 
as amniocentesis or chor ionic vi l lus sampl ing were refused by 20.7% 
of parents. Cultural factors may be associated with the decis ion of not 
per form invasive prenatal test ing, but more studies are needed at nat ional 
leve l to bet ter understand this topic. This paper descr ibes the contr ibu-
t ion of the National Registry of Congenita l Anomal ies data to bui ld publ ic 

health indicators. This indicator shows a posit ive impact of prenatal d iag-
nosis pol icy on pregnancy surve i l lance when 82.5% of a l l cases of Down 
syndrome dur ing pregnancy.

_Introdução

A forma mais frequente da síndrome de Down, ou trissomia 
21, é a trissomia livre e resulta da não-disjunção acidental do 
par 21 durante a meiose, levando à presença de um cromos-
soma extra em todas as células (1). Esta é uma das anomalias 
congénitas (AC) mais frequentes a nível mundial, afetando 1 
em cada 750 nascimentos (1). A prevalência aumenta com a 
idade materna, mas alguns indicadores morfológicos (como 
a translucência da nuca) e bioquímicos (como a proteína 
plasmática associada à gravidez ou a fração livre da gonado-
trofina coriónica), permitem identif icar e definir com mais pre-
cisão as gestações com risco aumentado de se estar perante 
um feto com esta situação clínica (1). 

Por tugal tem desenvolv ido pol í t icas de diagnóstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto 
de procedimentos não invasivos (ecograf ia fetal, rastre ios 
bioquímicos) e invasivos (amniocentese ou biópsia de v i lo-
sidades cor iónicas) que permitem aval iar a probabi l idade, 
ou diagnosticar, se um embrião ou um feto está afetado 
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identi f icar mar-
cadores de r isco para a presença de uma AC; b) diagnosti-
car a presença de uma AC; c) produzir informação úti l para 
apoiar os prof issionais no ato de informar e preparar os 
pais para o nascimento de uma cr iança com uma AC; d) 
permit i r o tratamento in utero, ou programar o par to num 

formação fetal, enquanto que nos restantes países pode ser 
real izada, pelo menos até às 24 semanas de gestação (5).

A uti l ização da “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” como indicador único da gravidez tardia não 
parece ser representativo da real idade nacional, uma vez 
que os dados que constam dos relatór ios per iódicos do 
RENAC sugerem que uma grande proporção de gravidezes 
com esta situação cl ínica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anál ise deste indicador, será agora necessár io 
anal isar os dados das interrupções de gravidez, respetiva 
idade materna e comparar outras var iáveis como o local de 
residência da grávida. 

De entre os recém-nascidos com síndrome de Down cujo 
diagnóstico só foi fe ito depois do nascimento, ver i f icou-se 
uma proporção impor tante, 20,7%, em que os progenito-
res recusaram a real ização de exames invasivos que per-
mitir iam o diagnóstico pré-natal. Estudos internacionais 
indicam que a recusa é mais frequente em gestações resul-
tantes de procriação medicamente assistida ou em mulhe-
res com r isco aumentado pela idade, mas cujo resultado do 
rastreio pré-natal reduziu esse r isco (11). Outras caracter ís-
ticas maternas, como a recusa de interrupção da gravidez 
ou convicções rel igiosas têm, também, sido associadas à 
recusa de real ização de exames invasivos (12). 

Na anál ise dos resultados deste estudo é impor tante refer ir 
que se pode ver i f icar subnoti f icação dos casos com sín-
drome de Down noti f icados ao RENAC, o que pode inf luen-
ciar também as var iações observadas na percentagem de 
recusa na real ização de exames invasivos. Estas var iações 
podem também ser consequência dos pequenos números 
repor tados. 

_Conclusão 

Estes resultados evidenciam uma aplicação em saúde 
pública dos dados notif icados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verif icado um impacto positivo 
das polít icas de diagnóstico pré-natal na vigi lância da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou rel igiosos dos progenitores 
podem estar associados à real ização de exames pré-natais, 
sendo necessário mais estudos para melhor compreender a 
real idade nacional. 
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_Discussão 

A evolução do indicador “Prevalência de nados-vivos com 
síndrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma 
geral, um impacto positivo das políticas de DPN na deteção 
desta AC, tendo identif icado 82,5% dos casos durante a
gravidez. 

A análise deste indicador tem algumas l imitações. Nomea-
damente, a comparação dos resultados nacionais com o 
mesmo indicador a nível europeu, pois as polít icas de DPN 
são diferentes nos vários países. Por exemplo, na Ir landa e 
em Malta não é permitida a interrupção da gravidez por mal-

Em 55 (20,7%) casos de recém-nascidos com síndrome de 
Down, os progenitores recusaram realizar exames invasivos 
que fariam o diagnóstico durante a gravidez. A evolução desta 
recusa ao longo dos anos encontra-se descrita no gráfico 2. 

Verif ica-se uma variação da proporção de recusas, contudo 
observa-se que em 4 dos 7 anos em análise, esta recusa foi 
superior a 20%.

29

centro especial izado; e) permit i r a opção pela interrupção 
médica da gravidez (3).

Os procedimentos invasivos têm um risco de perda fetal de 
0,3% (4) com a vantagem de permitirem o diagnóstico da sín-
drome de Down durante a gravidez.

Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC) contribui para a construção de indicadores consen-
sualizados a nível europeu, que visam avaliar o impacto tanto 
das AC na saúde pública como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5,6). Os indicadores são instrumentos de 
medida que permitem a construção de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de saúde da 
população e o impacto das políticas de saúde e intervenções 
delas decorrentes (7). Um desses indicadores – Prevalência 
de nados-vivos com síndrome de Down – utilizado na área 
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das políticas de diagnóstico pré-natal 
no número de nascimentos vivos com síndrome de Down (5). 

_Objetivo

É objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos 
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas. 

_Material e métodos

São noti f icados ao RENAC todos os casos com anomalias 
estruturais major associadas, ou não, a anomalias minor, 
assim como as anomalias cromossómicas observadas em:

1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao f inal do 
per íodo neonatal; 

2. Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior 
a 20 semanas; 

3. Fetos submetidos a interrupção médica da gravidez 
(IMG), após o diagnóstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.

São noti f icados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regiões Autónomas dos Açores 
e da Madeira (8).

Os dados recolhidos são anónimos e apenas o médico noti-
f icador em cada serviço hospitalar, tem acesso ao processo 
clinico, através de um número único de registo local (8).

A taxa de prevalência de nados-vivos (NV) com síndrome de 
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte fórmula:

Prevalência = (NV com S. Down / Total de nascimentos) x 1000 
nascimentos

A taxa de prevalência foi, a inda, estrati f icada pela idade 
materna à data do nascimento (<35 anos e ≥35 anos). O 
ponto de cor te foi estabelecido tendo em consideração o 
que é habitualmente uti l izado pelos vár ios estudos, corro-
borado pela constatação de que a prevalência de síndrome 
de Down se mantem super ior no grupo etár io com idade 
≥35 anos (9,10).

_Resultados

Foram noti f icados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos 
mor tos e fetos resultantes de interrupção médica da gravi-
dez) com diagnóstico de síndrome de Down, dos quais 835 
(82,5%) foram diagnosticados no per íodo pré-natal. Dos 
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram 
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossómico.

O indicador “Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com síndrome de Down”, distr ibuído de acordo com a 
idade materna à data do par to entre os anos de 2011 e 2017, 
encontra-se descrito no gráfico 1. 

Observou-se uma l igeira redução da prevalência total de 
nados-vivos com síndrome de Down entre 2011 e 2017. 
Relativamente à distr ibuição da prevalência de nados-vivos 
por idade materna ≥35 anos á data do par to, observou-se 
também uma l igeira redução no per íodo em estudo.

_Resumo

Indicadores são instrumentos de medida que permitem construir um 
resumo quanti tat ivo que ref l i ta, direta ou indiretamente, o estado de 
saúde da população e das pol í t icas de saúde, assim como medem o 
efe i to das inter venções. Na área das anomal ias congénitas, o indicador 
“Prevalência nados-v ivos com síndrome de Down” pretende medir o 
efe i to conjunto da grav idez tardia e do impacto das pol í t icas de diagnós-
t ico pré-nata l. Apresentam-se os resul tados desse indicador para os 
anos de 2011 a 2017, ut i l izando os dados do Registo Nacional de Anoma-
l ias Congénitas. Foram noti f icados 1012 nascimentos com síndrome de 
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no per íodo pré-nata l. Dos 
266 que nasceram v ivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4% 
foram diagnosticados durante a grav idez através de estudo cromossó-
mico. A real ização de exames invasivos, após a suspeita de s índrome de 
Down, fo i recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais, 
ét icos ou re l ig iosos podem estar associados à não real ização de exames 
invasivos, sendo necessár ios mais estudos a níve l nacional sobre esta 
temática. Este estudo ev idencia uma apl icação em saúde públ ica dos 
dados do Registo Nacional de Anomal ias Congénitas, observando-se um 
impacto posi t ivo da disponibi l idade de diagnóstico pré-nata l na v ig i lân-
cia da grav idez ao permit i r o diagnóstico pré-nata l de 82,5% de todos os 
casos com síndrome de Down. 

_Abstract

An indicator is a quanti tat ive or qual i tat ive measure of how close we are to 
achieving the health status of the populat ion, or to measure the ef fect of 
a pol icy intervention. In the congenita l anomal ies f ie ld, the “Prevalence of 
l ive bir ths with Down Syndrome” ref lects the combined ef fect of de layed 
chi ldbear ing age and prenatal d iagnosis pol ic ies. We used data f rom the 
National Registry of Congenita l Anomal ies between 2011 and 2017. The 
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which 
82.5% had been prenatal ly d iagnosed. Among the 266 l ive bir ths, 66.5% 
were diagnosed at bir th and 33.4% were diagnosed dur ing pregnancy 
and conf i rmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such 
as amniocentesis or chor ionic vi l lus sampl ing were refused by 20.7% 
of parents. Cultural factors may be associated with the decis ion of not 
per form invasive prenatal test ing, but more studies are needed at nat ional 
leve l to bet ter understand this topic. This paper descr ibes the contr ibu-
t ion of the National Registry of Congenita l Anomal ies data to bui ld publ ic 

health indicators. This indicator shows a posit ive impact of prenatal d iag-
nosis pol icy on pregnancy surve i l lance when 82.5% of a l l cases of Down 
syndrome dur ing pregnancy.

_Introdução

A forma mais frequente da síndrome de Down, ou trissomia 
21, é a trissomia livre e resulta da não-disjunção acidental do 
par 21 durante a meiose, levando à presença de um cromos-
soma extra em todas as células (1). Esta é uma das anomalias 
congénitas (AC) mais frequentes a nível mundial, afetando 1 
em cada 750 nascimentos (1). A prevalência aumenta com a 
idade materna, mas alguns indicadores morfológicos (como 
a translucência da nuca) e bioquímicos (como a proteína 
plasmática associada à gravidez ou a fração livre da gonado-
trofina coriónica), permitem identif icar e definir com mais pre-
cisão as gestações com risco aumentado de se estar perante 
um feto com esta situação clínica (1). 

Por tugal tem desenvolv ido pol í t icas de diagnóstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto 
de procedimentos não invasivos (ecograf ia fetal, rastre ios 
bioquímicos) e invasivos (amniocentese ou biópsia de v i lo-
sidades cor iónicas) que permitem aval iar a probabi l idade, 
ou diagnosticar, se um embrião ou um feto está afetado 
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identi f icar mar-
cadores de r isco para a presença de uma AC; b) diagnosti-
car a presença de uma AC; c) produzir informação úti l para 
apoiar os prof issionais no ato de informar e preparar os 
pais para o nascimento de uma cr iança com uma AC; d) 
permit i r o tratamento in utero, ou programar o par to num 

Gráfico 1: Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vivos com síndrome de Down, de acordo com 
idade materna na altura do parto, observada nos casos reportados ao Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas, nos anos de 2011 a 2017.
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Gráfico 2: Evolução da proporção de recusas em realizar exames invasivos de entre 
os nados-vivos com síndrome de Down, observada nos casos reportados 
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos de 2011 a 2017.
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formação fetal, enquanto que nos restantes países pode ser 
real izada, pelo menos até às 24 semanas de gestação (5).

A uti l ização da “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” como indicador único da gravidez tardia não 
parece ser representativo da real idade nacional, uma vez 
que os dados que constam dos relatór ios per iódicos do 
RENAC sugerem que uma grande proporção de gravidezes 
com esta situação cl ínica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anál ise deste indicador, será agora necessár io 
anal isar os dados das interrupções de gravidez, respetiva 
idade materna e comparar outras var iáveis como o local de 
residência da grávida. 

De entre os recém-nascidos com síndrome de Down cujo 
diagnóstico só foi fe ito depois do nascimento, ver i f icou-se 
uma proporção impor tante, 20,7%, em que os progenito-
res recusaram a real ização de exames invasivos que per-
mitir iam o diagnóstico pré-natal. Estudos internacionais 
indicam que a recusa é mais frequente em gestações resul-
tantes de procriação medicamente assistida ou em mulhe-
res com r isco aumentado pela idade, mas cujo resultado do 
rastreio pré-natal reduziu esse r isco (11). Outras caracter ís-
ticas maternas, como a recusa de interrupção da gravidez 
ou convicções rel igiosas têm, também, sido associadas à 
recusa de real ização de exames invasivos (12). 

Na anál ise dos resultados deste estudo é impor tante refer ir 
que se pode ver i f icar subnoti f icação dos casos com sín-
drome de Down noti f icados ao RENAC, o que pode inf luen-
ciar também as var iações observadas na percentagem de 
recusa na real ização de exames invasivos. Estas var iações 
podem também ser consequência dos pequenos números 
repor tados. 

_Conclusão 

Estes resultados evidenciam uma aplicação em saúde 
pública dos dados notif icados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verif icado um impacto positivo 
das polít icas de diagnóstico pré-natal na vigi lância da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou rel igiosos dos progenitores 
podem estar associados à real ização de exames pré-natais, 
sendo necessário mais estudos para melhor compreender a 
real idade nacional. 

Tota l nados-v ivos Idade materna <35 Idada materna ≥35 anos
Linear ( Idade materna <35) Linear ( Idade materna ≥35) Linear (Tota l  de nados-v ivos)  

L inear  (Recusa de exames invas ivos)  Recusa de exames invas ivos 



_Discussão 

A evolução do indicador “Prevalência de nados-vivos com 
síndrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma 
geral, um impacto positivo das políticas de DPN na deteção 
desta AC, tendo identif icado 82,5% dos casos durante a
gravidez. 

A análise deste indicador tem algumas l imitações. Nomea-
damente, a comparação dos resultados nacionais com o 
mesmo indicador a nível europeu, pois as polít icas de DPN 
são diferentes nos vários países. Por exemplo, na Ir landa e 
em Malta não é permitida a interrupção da gravidez por mal-

centro especial izado; e) permit i r a opção pela interrupção 
médica da gravidez (3).

Os procedimentos invasivos têm um risco de perda fetal de 
0,3% (4) com a vantagem de permitirem o diagnóstico da sín-
drome de Down durante a gravidez.

Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
(RENAC) contribui para a construção de indicadores consen-
sualizados a nível europeu, que visam avaliar o impacto tanto 
das AC na saúde pública como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5,6). Os indicadores são instrumentos de 
medida que permitem a construção de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de saúde da 
população e o impacto das políticas de saúde e intervenções 
delas decorrentes (7). Um desses indicadores – Prevalência 
de nados-vivos com síndrome de Down – utilizado na área 
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das políticas de diagnóstico pré-natal 
no número de nascimentos vivos com síndrome de Down (5). 

_Objetivo

É objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos 
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas. 

_Material e métodos

São noti f icados ao RENAC todos os casos com anomalias 
estruturais major associadas, ou não, a anomalias minor, 
assim como as anomalias cromossómicas observadas em:

1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao f inal do 
per íodo neonatal; 

2. Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior 
a 20 semanas; 

3. Fetos submetidos a interrupção médica da gravidez 
(IMG), após o diagnóstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.

São noti f icados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regiões Autónomas dos Açores 
e da Madeira (8).

Os dados recolhidos são anónimos e apenas o médico noti-
f icador em cada serviço hospitalar, tem acesso ao processo 
clinico, através de um número único de registo local (8).

A taxa de prevalência de nados-vivos (NV) com síndrome de 
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte fórmula:

Prevalência = (NV com S. Down / Total de nascimentos) x 1000 
nascimentos

A taxa de prevalência foi, a inda, estrati f icada pela idade 
materna à data do nascimento (<35 anos e ≥35 anos). O 
ponto de cor te foi estabelecido tendo em consideração o 
que é habitualmente uti l izado pelos vár ios estudos, corro-
borado pela constatação de que a prevalência de síndrome 
de Down se mantem super ior no grupo etár io com idade 
≥35 anos (9,10).

_Resultados

Foram noti f icados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos 
mor tos e fetos resultantes de interrupção médica da gravi-
dez) com diagnóstico de síndrome de Down, dos quais 835 
(82,5%) foram diagnosticados no per íodo pré-natal. Dos 
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram 
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossómico.

O indicador “Prevalência (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com síndrome de Down”, distr ibuído de acordo com a 
idade materna à data do par to entre os anos de 2011 e 2017, 
encontra-se descrito no gráfico 1. 

Observou-se uma l igeira redução da prevalência total de 
nados-vivos com síndrome de Down entre 2011 e 2017. 
Relativamente à distr ibuição da prevalência de nados-vivos 
por idade materna ≥35 anos á data do par to, observou-se 
também uma l igeira redução no per íodo em estudo.
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_Resumo

Indicadores são instrumentos de medida que permitem construir um 
resumo quanti tat ivo que ref l i ta, direta ou indiretamente, o estado de 
saúde da população e das pol í t icas de saúde, assim como medem o 
efe i to das inter venções. Na área das anomal ias congénitas, o indicador 
“Prevalência nados-v ivos com síndrome de Down” pretende medir o 
efe i to conjunto da grav idez tardia e do impacto das pol í t icas de diagnós-
t ico pré-nata l. Apresentam-se os resul tados desse indicador para os 
anos de 2011 a 2017, ut i l izando os dados do Registo Nacional de Anoma-
l ias Congénitas. Foram noti f icados 1012 nascimentos com síndrome de 
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no per íodo pré-nata l. Dos 
266 que nasceram v ivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4% 
foram diagnosticados durante a grav idez através de estudo cromossó-
mico. A real ização de exames invasivos, após a suspeita de s índrome de 
Down, fo i recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais, 
ét icos ou re l ig iosos podem estar associados à não real ização de exames 
invasivos, sendo necessár ios mais estudos a níve l nacional sobre esta 
temática. Este estudo ev idencia uma apl icação em saúde públ ica dos 
dados do Registo Nacional de Anomal ias Congénitas, observando-se um 
impacto posi t ivo da disponibi l idade de diagnóstico pré-nata l na v ig i lân-
cia da grav idez ao permit i r o diagnóstico pré-nata l de 82,5% de todos os 
casos com síndrome de Down. 

_Abstract

An indicator is a quanti tat ive or qual i tat ive measure of how close we are to 
achieving the health status of the populat ion, or to measure the ef fect of 
a pol icy intervention. In the congenita l anomal ies f ie ld, the “Prevalence of 
l ive bir ths with Down Syndrome” ref lects the combined ef fect of de layed 
chi ldbear ing age and prenatal d iagnosis pol ic ies. We used data f rom the 
National Registry of Congenita l Anomal ies between 2011 and 2017. The 
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which 
82.5% had been prenatal ly d iagnosed. Among the 266 l ive bir ths, 66.5% 
were diagnosed at bir th and 33.4% were diagnosed dur ing pregnancy 
and conf i rmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such 
as amniocentesis or chor ionic vi l lus sampl ing were refused by 20.7% 
of parents. Cultural factors may be associated with the decis ion of not 
per form invasive prenatal test ing, but more studies are needed at nat ional 
leve l to bet ter understand this topic. This paper descr ibes the contr ibu-
t ion of the National Registry of Congenita l Anomal ies data to bui ld publ ic 

health indicators. This indicator shows a posit ive impact of prenatal d iag-
nosis pol icy on pregnancy surve i l lance when 82.5% of a l l cases of Down 
syndrome dur ing pregnancy.

_Introdução

A forma mais frequente da síndrome de Down, ou trissomia 
21, é a trissomia livre e resulta da não-disjunção acidental do 
par 21 durante a meiose, levando à presença de um cromos-
soma extra em todas as células (1). Esta é uma das anomalias 
congénitas (AC) mais frequentes a nível mundial, afetando 1 
em cada 750 nascimentos (1). A prevalência aumenta com a 
idade materna, mas alguns indicadores morfológicos (como 
a translucência da nuca) e bioquímicos (como a proteína 
plasmática associada à gravidez ou a fração livre da gonado-
trofina coriónica), permitem identif icar e definir com mais pre-
cisão as gestações com risco aumentado de se estar perante 
um feto com esta situação clínica (1). 

Por tugal tem desenvolv ido pol í t icas de diagnóstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto 
de procedimentos não invasivos (ecograf ia fetal, rastre ios 
bioquímicos) e invasivos (amniocentese ou biópsia de v i lo-
sidades cor iónicas) que permitem aval iar a probabi l idade, 
ou diagnosticar, se um embrião ou um feto está afetado 
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identi f icar mar-
cadores de r isco para a presença de uma AC; b) diagnosti-
car a presença de uma AC; c) produzir informação úti l para 
apoiar os prof issionais no ato de informar e preparar os 
pais para o nascimento de uma cr iança com uma AC; d) 
permit i r o tratamento in utero, ou programar o par to num 
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formação fetal, enquanto que nos restantes países pode ser 
real izada, pelo menos até às 24 semanas de gestação (5).

A uti l ização da “Prevalência de nados-vivos com síndrome 
de Down” como indicador único da gravidez tardia não 
parece ser representativo da real idade nacional, uma vez 
que os dados que constam dos relatór ios per iódicos do 
RENAC sugerem que uma grande proporção de gravidezes 
com esta situação cl ínica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anál ise deste indicador, será agora necessár io 
anal isar os dados das interrupções de gravidez, respetiva 
idade materna e comparar outras var iáveis como o local de 
residência da grávida. 

De entre os recém-nascidos com síndrome de Down cujo 
diagnóstico só foi fe ito depois do nascimento, ver i f icou-se 
uma proporção impor tante, 20,7%, em que os progenito-
res recusaram a real ização de exames invasivos que per-
mitir iam o diagnóstico pré-natal. Estudos internacionais 
indicam que a recusa é mais frequente em gestações resul-
tantes de procriação medicamente assistida ou em mulhe-
res com r isco aumentado pela idade, mas cujo resultado do 
rastreio pré-natal reduziu esse r isco (11). Outras caracter ís-
ticas maternas, como a recusa de interrupção da gravidez 
ou convicções rel igiosas têm, também, sido associadas à 
recusa de real ização de exames invasivos (12). 

Na anál ise dos resultados deste estudo é impor tante refer ir 
que se pode ver i f icar subnoti f icação dos casos com sín-
drome de Down noti f icados ao RENAC, o que pode inf luen-
ciar também as var iações observadas na percentagem de 
recusa na real ização de exames invasivos. Estas var iações 
podem também ser consequência dos pequenos números 
repor tados. 

_Conclusão 

Estes resultados evidenciam uma aplicação em saúde 
pública dos dados notif icados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verif icado um impacto positivo 
das polít icas de diagnóstico pré-natal na vigi lância da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou rel igiosos dos progenitores 
podem estar associados à real ização de exames pré-natais, 
sendo necessário mais estudos para melhor compreender a 
real idade nacional. 



_Resumo

A Rede de V igi lância de Vetores (REVIVE) resul ta da colaboração entre 
inst i tu ições do Ministér io da Saúde (Direção-Geral da Saúde, Adminis-
trações Regionais de Saúde, Inst i tuto dos Assuntos Socia is e da Saúde 
da Madeira, Direção Regional de Saúde dos Açores e Inst i tuto Nacional 
de Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede div ide-se em duas ver tentes, 
REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças. Neste ar t igo apresentam-se, de 
forma resumida, os resul tados obtidos em 2019 no âmbito do REVIVE-
-carraças. Este programa, que ex iste há nove anos, tem como pr incipais 
objet ivos monitor izar a at iv idade de ar trópodes hematófagos; caracter i-
zar as espécies e sua ocorrência sazonal; identi f icar agentes patogéni-
cos impor tantes em saúde públ ica, a densidade dos vetores, o níve l de 
infeção e monitor izar a introdução de espécies exóticas. Das at iv idades 
desenvolv idas em 2019, destaca-se: a par t ic ipação das cinco Adminis-
trações Regionais de Saúde que real izaram colhei tas de carraças em 
166 concelhos; nos 2409 ixodídeos colhidos não fo i identi f icada a pre-
sença de espécies exóticas; em 982 carraças fo i pesquisada a presen-
ça de borré l ias e r icket ts ias, tendo s ido observada a prevalência média 
de 2% e 22%, respetivamente, sobretudo em carraças colhidas a parasi-
tar humanos. O REVIVE-carraças continua a contr ibuir para um conheci-
mento s istemático da fauna de ixodídeos de Por tugal, e do seu potencia l 
papel de vetor, consti tu indo uma componente dos programas de v ig i lân-
cia epidemiológica indispensável à aval iação do r isco de transmissão de 
doenças potencia lmente graves.

_Abstract

The Vector Sur ve i l lance Network (REVIVE) resu l ts f rom the co l labora-
t ion between inst i tut ions of the Min istr y of Heal th (D i rectorate-Genera l 
for Heal th, Reg iona l Heal th Admin istrat ions, Inst i tute of Soc ia l Af fa i rs 
and Heal th of Made i ra, Reg iona l D i rectorate of Heal th of the Azores 
and Nat iona l Inst i tute of Heal th Dr R icardo Jorge). I t is d iv ided into two 
areas, REVIVE-mosqui toes and REVIVE-t icks. In th is ar t ic le, the resu l ts 
obta ined in 2019 in the contex t of REVIVE-t icks are summar ized. Th is 
program, which has completed n ine years, a ims to moni tor the act iv i t y 
of b lood-suck ing ar thropods; to character ize the spec ies and the i r sea-
sonal occurrence; to ident i f y impor tant pathogens in publ ic hea l th, the 
dens i ty of the vectors, the leve l of infect ion and moni tor the introduct ion 

of exot ic spec ies. Among the act iv i t ies deve loped in 2019 stands out: 
the par t ic ipat ion of the f i ve Reg iona l Heal th Admin istrat ions that car r ied 
out t ick har vest ing in 166 munic ipa l i t ies; in the 2409  ixod ids co l lected, 
the presence of exot ic spec ies was not ident i f ied; in 982 t icks, the pres-
ence of borre l ias and r icket ts iae was invest igated, wi th an average prev-
a lence of 2% and 22%, respect ive ly, espec ia l ly in t icks har vested when 
paras i t i z ing humans. REVIVE-t icks cont inues to contr ibute to a system-
at ic knowledge of the fauna of ixod ids in Por tuga l, and i ts potent ia l ro le 
as a vector, const i tut ing a component of ep idemio log ica l sur ve i l lance 
programs ind ispensable to assess the r isk of t ransmiss ion of potent ia l ly 
ser ious d iseases.

_Introdução

A Rede de Vigi lância de Vetores (REVIVE) resulta da cola-
boração entre insti tuições do Ministér io da Saúde (Direção-
-Geral da Saúde, Administrações Regionais de Saúde,
Instituto dos Assuntos Sociais e da Saúde da Madeira, Dire-
ção Regional de Saúde dos Açores e Instituto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede divide-se em duas ver-
tentes, REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças.

Os ixodídeos, vulgarmente designados por carraças, são 
ar trópodes vetores que parasitam um vasto número de ani-
mais. A sua perpetuação na natureza depende da al imenta-
ção (refe ições sanguíneas) que real izam para manter o seu 
ciclo de vida enquanto parasitas. As carraças podem para-
sitar o Homem acidentalmente e, se estiverem infetadas, 
transmitir os agentes infeciosos enquanto efetuam a sua 
al imentação.

_ Rede de Vigilância de Vetores (REVIVE): ixodídeos e bactérias patogénicas detetadas 
em Portugal continental durante o ano de 2019
Vector Surveillance Network (REVIVE): ixodids and pathogenic bacteria detected in mainland Portugal during 2019

Maria Sofia Núncio 1, Ana Sofia Santos 1, Isabel Lopes de Carvalho 1, Rita de Sousa 1, Hugo Osório 1, 
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Atualmente, conhecem-se 889 espécies de carraças que 
se subdividem em duas famí l ias pr incipais: Ixodidae e Arga-
sidae (1). A famí l ia mais impor tante, no que diz respeito à 
transmissão de agentes infeciosos, é a famí l ia Ixodidae. Em 
Por tugal conhecem-se 22 espécies de carraças per tencen-
tes a esta famí l ia e entre as doenças mais impor tantes cau-
sadas por agentes transmitidos por ixodídeos sal ientam-se 
a febre escaro nodular e a borrel iose de Lyme.

A maioria das espécies com interesse em medicina humana 
e animal pertence à família Ixodidae. As espécies pertencen-
tes a este grupo apresentam um escudo quitinoso rígido, 
na parte anterior da superfície dorsal das larvas, ninfas e 
fêmeas. Nos machos, este escudo ocupa toda a superfície 
dorsal. 

A l ista atual izada de espécies de carraças presentes em 
Por tugal engloba 22 espécies: Dermacentor marg inatus 
(Sulzer, 1776), Dermacentor ret icu latus (Fabr icius, 1794),
Haemaphysalis hispanica (Gil Collado, 1938), Haemaphysalis 
inermis (Birula, 1895), Haemaphysalis punctata (Canestrini 
& Fanzago, 1878), Hyalomma lusitanicum (Koch, 1844), 
Hyalomma marginatum (Koch, 1844), Ixodes acuminatus
 (Neumann, 1901), Ixodes arboricola (Schulze & Schlottke, 
1930), Ixodes bivari (Dias, 1990), Ixodes canisuga (Johnston, 
1849), Ixodes frontal is (Panzer, 1798), Ixodes hexagonus
(Leach, 1815), Ixodes inopinatus (Estrada-Peña, Nava & 
Petney, 2014), Ixodes r ic inus (L innaeus, 1758), Ixodes 
s implex (Neumann, 1906), Ixodes venta l lo i (Gi l Col lado, 
1936), Ixodes vesper t i l ion is (Koch, 1844), Rhip icephalus 
(Boophi lus) annulatus (Say, 1821), Rhip icephalus bursa 
(Canestr ini & Fanzago, 1878), Rhip icephalus pusi l lus (Gi l 
Col lado, 1938) e Rhip icephalus sanguineus s.l. (Latrei l le, 
1806).

Em Portugal, as duas espécies de carraças mais importantes 
em termos de saúde pública são Rhipicephalus sanguineus, 
vetor de Rickettsia conori i e Ixodes ricinus, vetor de Borre-
l ia burgdor feri s.l. Recentemente, e após o surgimento de 
casos de febre hemorrágica Crimeia-Congo em Espanha (3), 
as espécies Hyalomma lusitanicum e Hyalomma marginatum 
também foram incluídas nesta lista.

As doenças associadas a carraças consti tuem um proble-
ma em saúde públ ica humana e animal, não só pela gravi-
dade de algumas patologias, mas também pelo facto de 
muitas vezes surgirem com carácter epidémico, podendo 
ocasionar sur tos, caso não sejam implementadas medidas 
de controlo (quadro 1).

Em Portugal estão identif icadas algumas destas doenças (2) 

que existem paralelamente na bacia do mediterrâneo. 

_Objetivo

Neste ar tigo apresentam-se, de forma resumida, os resulta-
dos obtidos relativos a ixodídeos e bactér ias patogénicas 
detetadas em Por tugal continental durante o ano de 2019, 
o âmbito da rede de vigi lância REVIVE-carraças.

_Material e métodos

Num programa de vigilância de carraças é necessário asse-
gurar a realização de colheitas ao longo do ano, uma vez 
que existem carraças que estão ativas nos meses de inverno
(p. ex. I. r icinus) e outras que estão ativas sobretudo nos 
meses de verão (p. ex. R. sanguineus). Igualmente, as colhei-
tas foram realizadas na fase de vida livre (sobre a vegetação) 
e na sua fase parasitária (sobre o hospedeiro).

Os locais, assim como a per iodicidade da amostragem, 
foram selecionados pelas Administrações Regionais de 
Saúde (ARSs), tendo como cr i tér io pr incipal a proximidade 
à população humana, o histor ia l da presença de carraças, 
a ocorrência de doenças associadas, o impacto nas ativ i-
dades humanas e a acessibi l idade do local, assim como 
a exper iência adquir ida em anos anter iores no âmbito do 
REVIVE. 

Colheita de carraças em fase de vida livre (vegetação)
A colheita das carraças na vegetação foi realizada pelo 
método de arrastamento da bandeira que consiste na pas-
sagem de um pano turco, de cor branca sobre a vegetação 
a uma velocidade constante em linhas de aproximadamente 
100 m. As carraças foram recolhidas com o auxí l io de pinças 
e colocadas em tubos plásticos com tampa de rosca, jun-

tamente com algumas ervas, para garantir a sobrevivência 
das carraças até chegarem ao laboratório. Nestas colheitas 
foram registadas as temperaturas mínimas e máximas, humi-
dade relativa e dados de georreferência.

Colheita de carraças em fase de vida parasitária (sobre o 
hospedeiro) 

A colheita e remoção de carraças foi real izada em diferen-
tes hospedeiros e com o auxí l io de pinças ou manualmente. 
Para maximizar este t ipo de colheita, foi suger ido às ARSs 
que contactassem os veter inár ios das respetivas zonas de 
forma a obterem a sua colaboração. 

As amostras foram enviadas para o Centro de Estudos de 
Vetores e Doenças Infeciosas do Instituto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge (CEVDI / INSA) em tripla embalagem, de 
acordo com a recomendação do comité de peritos da Organi-
zação das Nações Unidas, por correio ou entregues em mão, 
acondicionadas em malas refrigeradas e até três dias após 
colheita. 

Os exemplares recebidos no laboratório foram identif icados 
com base em chaves taxonómicas, separados de acordo 
com a espécie, género, data e local de colheita e foram 
guardados a -80ºC para posterior uti l ização no estudo de 
agentes infeciosos, nomeadamente bactérias dos géneros

Rickettsia e Borrel ia. Estes dois géneros foram escolhidos 
uma vez que englobam as bactérias que, no Homem, causam 

doença grave, respetivamente a febre escaro-nodular e a 
borrel iose de Lyme.

Depois de identif icada a espécie, cada carraça foi individual-
mente lavada e extraído o DNA pelo método de hidrólise 
com solução de amónia. Posteriormente foram feitos pools 
de DNA com uma a cinco carraças da mesma colheita, espé-
cie e estado evolutivo. Este método foi uti l izado para as car-
raças colhidas da vegetação ou de hospedeiros-animais. 
As carraças removidas de humanos, pela sua importância, 
foram estudadas individualmente recorrendo à extração de 
DNA com um kit comercial. A pesquisa de DNA de Rickettsia
e Borre l ia foi real izada pela técnica de PCR convencional e 
PCR nested e as amostras posit ivas foram poster iormente 
sequenciadas para a conf irmação e identi f icação da espé-
cie bacter iana (4). Os resultados da identi f icação e anál ise 
de carraças removidas de humanos foram enviados para a 
autor idade local responsável pelo envio da amostra. 

Em caso de identif icação de espécies de ixodídeos exóticos 
e/ou invasores e de amostras positivas para agentes patogé-
nicos, o CEVDI informa imediatamente os responsáveis de 
cada região de saúde e a Direção-Geral da Saúde.

_Resultados

Os resultados obtidos em 2019 encontram-se detalhados no 
relatório REVIVE 2019 (5). Resumidamente, as colheitas de 
carraças foram realizadas em 166 concelhos de cinco Admi-
nistrações Regionais de Saúde, nomeadamente Algarve, 
Alentejo, Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Norte ( figura 1).

Das 1088 colheitas realizadas, 439 foram feitas no Homem, 
267 no cão, 85 em outros animais (fase parasitária) e 297 fase 
de vida livre (na vegetação, vestuário, residências, paredes, 
habitações, solo, etc.) (5). 

No total foram capturadas e identif icadas 2409 carraças, 
pertencentes a cinco géneros e distribuídas por 12 espécies,  
nomeadamente, Dermacentor marginatus, D. reticulatus, 
Haemaphysal is punctata, Hyalomma lusitanicum, H.

marginatum, Ixodes f rontal is, I . hexagonus, I . r ic inus, I . 
vental lo i, Rhipicephalus bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus. 

De acordo com a sua abundância relativa e importância em 
saúde humana, apresentam-se os mapas de presença/ausên-
cia das quatro espécies com maior potencial enquanto veto-
res de agentes patogénicos para o Homem, R. sanguineus
R. sanguineus (r icket ts ias), I. r ic inus (borré l ias), H. 
lus i tanicum e H. marg inatum (v írus da febre hemorrágica 
Crimeia-Congo) ( f igura 2 ).

Com abundâncias relativas inferiores a 1% foram assinaladas 
em 2019 as espécies ixodológicas H. punctata, I. frontalis, 
I. hexagonus e I. ventalloi, sendo que anos anteriores foram 
identificadas outras espécies com abundâncias relativas 
igualmente baixas, nomeadamente Amblyomma americanum, 
I. canisuga e R. annulatus. Com abundâncias relativas inferi-
ores a 3% assinalam-se ainda as espécies R. bursa e R. 
pusi l lus. As abundâncias determinadas para estas espécies 

podem estar condicionadas por vários fatores, tais como, a 
época em que foram realizadas as colheitas e/ou os animais 
rastreados podendo não ref letir a verdadeira abundância de 
algumas destas espécies. Apesar da abundância relativa ser 
baixa, algumas destas espécies têm particular importância 
em saúde pública uma vez que são vetores de agentes 
etiológicos para o Homem, como é o caso de R. pusi l lus, 
vetor competente de R. sibir ica mongol i t imonae.

No REVIVE 2019 foram identi f icadas 10 espécies ixodoló-
gicas a parasitar o Homem, nomeadamente Dermacentor
marginatus, Haemaphysalis punctata, Hyalomma lusitanicum, 
H. marginatum, Ixodes frontalis, I. hexagonus, I. ricinus, I. 
ventalloi, Rhipicephalus bursa e R. sanguineus, contrastando 
com as nove espécies identif icadas no REVIVE 2018. No 
total foram removidos 476 ixodídeos de humanos em 2019.
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_Resumo

A Rede de V igi lância de Vetores (REVIVE) resul ta da colaboração entre 
inst i tu ições do Ministér io da Saúde (Direção-Geral da Saúde, Adminis-
trações Regionais de Saúde, Inst i tuto dos Assuntos Socia is e da Saúde 
da Madeira, Direção Regional de Saúde dos Açores e Inst i tuto Nacional 
de Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede div ide-se em duas ver tentes, 
REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças. Neste ar t igo apresentam-se, de 
forma resumida, os resul tados obtidos em 2019 no âmbito do REVIVE-
-carraças. Este programa, que ex iste há nove anos, tem como pr incipais 
objet ivos monitor izar a at iv idade de ar trópodes hematófagos; caracter i-
zar as espécies e sua ocorrência sazonal; identi f icar agentes patogéni-
cos impor tantes em saúde públ ica, a densidade dos vetores, o níve l de 
infeção e monitor izar a introdução de espécies exóticas. Das at iv idades 
desenvolv idas em 2019, destaca-se: a par t ic ipação das cinco Adminis-
trações Regionais de Saúde que real izaram colhei tas de carraças em 
166 concelhos; nos 2409 ixodídeos colhidos não fo i identi f icada a pre-
sença de espécies exóticas; em 982 carraças fo i pesquisada a presen-
ça de borré l ias e r icket ts ias, tendo s ido observada a prevalência média 
de 2% e 22%, respetivamente, sobretudo em carraças colhidas a parasi-
tar humanos. O REVIVE-carraças continua a contr ibuir para um conheci-
mento s istemático da fauna de ixodídeos de Por tugal, e do seu potencia l 
papel de vetor, consti tu indo uma componente dos programas de v ig i lân-
cia epidemiológica indispensável à aval iação do r isco de transmissão de 
doenças potencia lmente graves.

_Abstract

The Vector Sur ve i l lance Network (REVIVE) resu l ts f rom the co l labora-
t ion between inst i tut ions of the Min istr y of Heal th (D i rectorate-Genera l 
for Heal th, Reg iona l Heal th Admin istrat ions, Inst i tute of Soc ia l Af fa i rs 
and Heal th of Made i ra, Reg iona l D i rectorate of Heal th of the Azores 
and Nat iona l Inst i tute of Heal th Dr R icardo Jorge). I t is d iv ided into two 
areas, REVIVE-mosqui toes and REVIVE-t icks. In th is ar t ic le, the resu l ts 
obta ined in 2019 in the contex t of REVIVE-t icks are summar ized. Th is 
program, which has completed n ine years, a ims to moni tor the act iv i t y 
of b lood-suck ing ar thropods; to character ize the spec ies and the i r sea-
sonal occurrence; to ident i f y impor tant pathogens in publ ic hea l th, the 
dens i ty of the vectors, the leve l of infect ion and moni tor the introduct ion 

of exot ic spec ies. Among the act iv i t ies deve loped in 2019 stands out: 
the par t ic ipat ion of the f i ve Reg iona l Heal th Admin istrat ions that car r ied 
out t ick har vest ing in 166 munic ipa l i t ies; in the 2409  ixod ids co l lected, 
the presence of exot ic spec ies was not ident i f ied; in 982 t icks, the pres-
ence of borre l ias and r icket ts iae was invest igated, wi th an average prev-
a lence of 2% and 22%, respect ive ly, espec ia l ly in t icks har vested when 
paras i t i z ing humans. REVIVE-t icks cont inues to contr ibute to a system-
at ic knowledge of the fauna of ixod ids in Por tuga l, and i ts potent ia l ro le 
as a vector, const i tut ing a component of ep idemio log ica l sur ve i l lance 
programs ind ispensable to assess the r isk of t ransmiss ion of potent ia l ly 
ser ious d iseases.

_Introdução

A Rede de Vigi lância de Vetores (REVIVE) resulta da cola-
boração entre insti tuições do Ministér io da Saúde (Direção-
-Geral da Saúde, Administrações Regionais de Saúde,
Instituto dos Assuntos Sociais e da Saúde da Madeira, Dire-
ção Regional de Saúde dos Açores e Instituto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede divide-se em duas ver-
tentes, REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças.

Os ixodídeos, vulgarmente designados por carraças, são 
ar trópodes vetores que parasitam um vasto número de ani-
mais. A sua perpetuação na natureza depende da al imenta-
ção (refe ições sanguíneas) que real izam para manter o seu 
ciclo de vida enquanto parasitas. As carraças podem para-
sitar o Homem acidentalmente e, se estiverem infetadas, 
transmitir os agentes infeciosos enquanto efetuam a sua 
al imentação.

Atualmente, conhecem-se 889 espécies de carraças que 
se subdividem em duas famí l ias pr incipais: Ixodidae e Arga-
sidae (1). A famí l ia mais impor tante, no que diz respeito à 
transmissão de agentes infeciosos, é a famí l ia Ixodidae. Em 
Por tugal conhecem-se 22 espécies de carraças per tencen-
tes a esta famí l ia e entre as doenças mais impor tantes cau-
sadas por agentes transmitidos por ixodídeos sal ientam-se 
a febre escaro nodular e a borrel iose de Lyme.

A maioria das espécies com interesse em medicina humana 
e animal pertence à família Ixodidae. As espécies pertencen-
tes a este grupo apresentam um escudo quitinoso rígido, 
na parte anterior da superfície dorsal das larvas, ninfas e 
fêmeas. Nos machos, este escudo ocupa toda a superfície 
dorsal. 

A l ista atual izada de espécies de carraças presentes em 
Por tugal engloba 22 espécies: Dermacentor marg inatus 
(Sulzer, 1776), Dermacentor ret icu latus (Fabr icius, 1794),
Haemaphysalis hispanica (Gil Collado, 1938), Haemaphysalis 
inermis (Birula, 1895), Haemaphysalis punctata (Canestrini 
& Fanzago, 1878), Hyalomma lusitanicum (Koch, 1844), 
Hyalomma marginatum (Koch, 1844), Ixodes acuminatus
 (Neumann, 1901), Ixodes arboricola (Schulze & Schlottke, 
1930), Ixodes bivari (Dias, 1990), Ixodes canisuga (Johnston, 
1849), Ixodes frontal is (Panzer, 1798), Ixodes hexagonus
(Leach, 1815), Ixodes inopinatus (Estrada-Peña, Nava & 
Petney, 2014), Ixodes r ic inus (L innaeus, 1758), Ixodes 
s implex (Neumann, 1906), Ixodes venta l lo i (Gi l Col lado, 
1936), Ixodes vesper t i l ion is (Koch, 1844), Rhip icephalus 
(Boophi lus) annulatus (Say, 1821), Rhip icephalus bursa 
(Canestr ini & Fanzago, 1878), Rhip icephalus pusi l lus (Gi l 
Col lado, 1938) e Rhip icephalus sanguineus s.l. (Latrei l le, 
1806).

Em Portugal, as duas espécies de carraças mais importantes 
em termos de saúde pública são Rhipicephalus sanguineus, 
vetor de Rickettsia conori i e Ixodes ricinus, vetor de Borre-
l ia burgdor feri s.l. Recentemente, e após o surgimento de 
casos de febre hemorrágica Crimeia-Congo em Espanha (3), 
as espécies Hyalomma lusitanicum e Hyalomma marginatum 
também foram incluídas nesta lista.

As doenças associadas a carraças consti tuem um proble-
ma em saúde públ ica humana e animal, não só pela gravi-
dade de algumas patologias, mas também pelo facto de 
muitas vezes surgirem com carácter epidémico, podendo 
ocasionar sur tos, caso não sejam implementadas medidas 
de controlo (quadro 1).

Em Portugal estão identif icadas algumas destas doenças (2) 

que existem paralelamente na bacia do mediterrâneo. 

_Objetivo

Neste ar tigo apresentam-se, de forma resumida, os resulta-
dos obtidos relativos a ixodídeos e bactér ias patogénicas 
detetadas em Por tugal continental durante o ano de 2019, 
o âmbito da rede de vigi lância REVIVE-carraças.

_Material e métodos

Num programa de vigilância de carraças é necessário asse-
gurar a realização de colheitas ao longo do ano, uma vez 
que existem carraças que estão ativas nos meses de inverno
(p. ex. I. r icinus) e outras que estão ativas sobretudo nos 
meses de verão (p. ex. R. sanguineus). Igualmente, as colhei-
tas foram realizadas na fase de vida livre (sobre a vegetação) 
e na sua fase parasitária (sobre o hospedeiro).

Os locais, assim como a per iodicidade da amostragem, 
foram selecionados pelas Administrações Regionais de 
Saúde (ARSs), tendo como cr i tér io pr incipal a proximidade 
à população humana, o histor ia l da presença de carraças, 
a ocorrência de doenças associadas, o impacto nas ativ i-
dades humanas e a acessibi l idade do local, assim como 
a exper iência adquir ida em anos anter iores no âmbito do 
REVIVE. 

Colheita de carraças em fase de vida livre (vegetação)
A colheita das carraças na vegetação foi realizada pelo 
método de arrastamento da bandeira que consiste na pas-
sagem de um pano turco, de cor branca sobre a vegetação 
a uma velocidade constante em linhas de aproximadamente 
100 m. As carraças foram recolhidas com o auxí l io de pinças 
e colocadas em tubos plásticos com tampa de rosca, jun-
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tamente com algumas ervas, para garantir a sobrevivência 
das carraças até chegarem ao laboratório. Nestas colheitas 
foram registadas as temperaturas mínimas e máximas, humi-
dade relativa e dados de georreferência.

Colheita de carraças em fase de vida parasitária (sobre o 
hospedeiro) 

A colheita e remoção de carraças foi real izada em diferen-
tes hospedeiros e com o auxí l io de pinças ou manualmente. 
Para maximizar este t ipo de colheita, foi suger ido às ARSs 
que contactassem os veter inár ios das respetivas zonas de 
forma a obterem a sua colaboração. 

As amostras foram enviadas para o Centro de Estudos de 
Vetores e Doenças Infeciosas do Instituto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge (CEVDI / INSA) em tripla embalagem, de 
acordo com a recomendação do comité de peritos da Organi-
zação das Nações Unidas, por correio ou entregues em mão, 
acondicionadas em malas refrigeradas e até três dias após 
colheita. 

Os exemplares recebidos no laboratório foram identif icados 
com base em chaves taxonómicas, separados de acordo 
com a espécie, género, data e local de colheita e foram 
guardados a -80ºC para posterior uti l ização no estudo de 
agentes infeciosos, nomeadamente bactérias dos géneros

Rickettsia e Borrel ia. Estes dois géneros foram escolhidos 
uma vez que englobam as bactérias que, no Homem, causam 

doença grave, respetivamente a febre escaro-nodular e a 
borrel iose de Lyme.

Depois de identif icada a espécie, cada carraça foi individual-
mente lavada e extraído o DNA pelo método de hidrólise 
com solução de amónia. Posteriormente foram feitos pools 
de DNA com uma a cinco carraças da mesma colheita, espé-
cie e estado evolutivo. Este método foi uti l izado para as car-
raças colhidas da vegetação ou de hospedeiros-animais. 
As carraças removidas de humanos, pela sua importância, 
foram estudadas individualmente recorrendo à extração de 
DNA com um kit comercial. A pesquisa de DNA de Rickettsia
e Borre l ia foi real izada pela técnica de PCR convencional e 
PCR nested e as amostras posit ivas foram poster iormente 
sequenciadas para a conf irmação e identi f icação da espé-
cie bacter iana (4). Os resultados da identi f icação e anál ise 
de carraças removidas de humanos foram enviados para a 
autor idade local responsável pelo envio da amostra. 

Em caso de identif icação de espécies de ixodídeos exóticos 
e/ou invasores e de amostras positivas para agentes patogé-
nicos, o CEVDI informa imediatamente os responsáveis de 
cada região de saúde e a Direção-Geral da Saúde.

_Resultados

Os resultados obtidos em 2019 encontram-se detalhados no 
relatório REVIVE 2019 (5). Resumidamente, as colheitas de 
carraças foram realizadas em 166 concelhos de cinco Admi-
nistrações Regionais de Saúde, nomeadamente Algarve, 
Alentejo, Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Norte ( figura 1).

Das 1088 colheitas realizadas, 439 foram feitas no Homem, 
267 no cão, 85 em outros animais (fase parasitária) e 297 fase 
de vida livre (na vegetação, vestuário, residências, paredes, 
habitações, solo, etc.) (5). 

No total foram capturadas e identif icadas 2409 carraças, 
pertencentes a cinco géneros e distribuídas por 12 espécies,  
nomeadamente, Dermacentor marginatus, D. reticulatus, 
Haemaphysal is punctata, Hyalomma lusitanicum, H.

marginatum, Ixodes f rontal is, I . hexagonus, I . r ic inus, I . 
vental lo i, Rhipicephalus bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus. 

De acordo com a sua abundância relativa e importância em 
saúde humana, apresentam-se os mapas de presença/ausên-
cia das quatro espécies com maior potencial enquanto veto-
res de agentes patogénicos para o Homem, R. sanguineus
R. sanguineus (r icket ts ias), I. r ic inus (borré l ias), H. 
lus i tanicum e H. marg inatum (v írus da febre hemorrágica 
Crimeia-Congo) ( f igura 2 ).

Com abundâncias relativas inferiores a 1% foram assinaladas 
em 2019 as espécies ixodológicas H. punctata, I. frontalis, 
I. hexagonus e I. ventalloi, sendo que anos anteriores foram 
identificadas outras espécies com abundâncias relativas 
igualmente baixas, nomeadamente Amblyomma americanum, 
I. canisuga e R. annulatus. Com abundâncias relativas inferi-
ores a 3% assinalam-se ainda as espécies R. bursa e R. 
pusi l lus. As abundâncias determinadas para estas espécies 
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podem estar condicionadas por vários fatores, tais como, a 
época em que foram realizadas as colheitas e/ou os animais 
rastreados podendo não ref letir a verdadeira abundância de 
algumas destas espécies. Apesar da abundância relativa ser 
baixa, algumas destas espécies têm particular importância 
em saúde pública uma vez que são vetores de agentes 
etiológicos para o Homem, como é o caso de R. pusi l lus, 
vetor competente de R. sibir ica mongol i t imonae.

No REVIVE 2019 foram identi f icadas 10 espécies ixodoló-
gicas a parasitar o Homem, nomeadamente Dermacentor
marginatus, Haemaphysalis punctata, Hyalomma lusitanicum, 
H. marginatum, Ixodes frontalis, I. hexagonus, I. ricinus, I. 
ventalloi, Rhipicephalus bursa e R. sanguineus, contrastando 
com as nove espécies identif icadas no REVIVE 2018. No 
total foram removidos 476 ixodídeos de humanos em 2019.
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A Rede de Vigi lância de Vetores (REVIVE) resulta da cola-
boração entre insti tuições do Ministér io da Saúde (Direção-
-Geral da Saúde, Administrações Regionais de Saúde,
Instituto dos Assuntos Sociais e da Saúde da Madeira, Dire-
ção Regional de Saúde dos Açores e Instituto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede divide-se em duas ver-
tentes, REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças.

Os ixodídeos, vulgarmente designados por carraças, são 
ar trópodes vetores que parasitam um vasto número de ani-
mais. A sua perpetuação na natureza depende da al imenta-
ção (refe ições sanguíneas) que real izam para manter o seu 
ciclo de vida enquanto parasitas. As carraças podem para-
sitar o Homem acidentalmente e, se estiverem infetadas, 
transmitir os agentes infeciosos enquanto efetuam a sua 
al imentação.

Atualmente, conhecem-se 889 espécies de carraças que 
se subdividem em duas famí l ias pr incipais: Ixodidae e Arga-
sidae (1). A famí l ia mais impor tante, no que diz respeito à 
transmissão de agentes infeciosos, é a famí l ia Ixodidae. Em 
Por tugal conhecem-se 22 espécies de carraças per tencen-
tes a esta famí l ia e entre as doenças mais impor tantes cau-
sadas por agentes transmitidos por ixodídeos sal ientam-se 
a febre escaro nodular e a borrel iose de Lyme.

A maioria das espécies com interesse em medicina humana 
e animal pertence à família Ixodidae. As espécies pertencen-
tes a este grupo apresentam um escudo quitinoso rígido, 
na parte anterior da superfície dorsal das larvas, ninfas e 
fêmeas. Nos machos, este escudo ocupa toda a superfície 
dorsal. 

A l ista atual izada de espécies de carraças presentes em 
Por tugal engloba 22 espécies: Dermacentor marg inatus 
(Sulzer, 1776), Dermacentor ret icu latus (Fabr icius, 1794),
Haemaphysalis hispanica (Gil Collado, 1938), Haemaphysalis 
inermis (Birula, 1895), Haemaphysalis punctata (Canestrini 
& Fanzago, 1878), Hyalomma lusitanicum (Koch, 1844), 
Hyalomma marginatum (Koch, 1844), Ixodes acuminatus
 (Neumann, 1901), Ixodes arboricola (Schulze & Schlottke, 
1930), Ixodes bivari (Dias, 1990), Ixodes canisuga (Johnston, 
1849), Ixodes frontal is (Panzer, 1798), Ixodes hexagonus
(Leach, 1815), Ixodes inopinatus (Estrada-Peña, Nava & 
Petney, 2014), Ixodes r ic inus (L innaeus, 1758), Ixodes 
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(Boophi lus) annulatus (Say, 1821), Rhip icephalus bursa 
(Canestr ini & Fanzago, 1878), Rhip icephalus pusi l lus (Gi l 
Col lado, 1938) e Rhip icephalus sanguineus s.l. (Latrei l le, 
1806).

Em Portugal, as duas espécies de carraças mais importantes 
em termos de saúde pública são Rhipicephalus sanguineus, 
vetor de Rickettsia conori i e Ixodes ricinus, vetor de Borre-
l ia burgdor feri s.l. Recentemente, e após o surgimento de 
casos de febre hemorrágica Crimeia-Congo em Espanha (3), 
as espécies Hyalomma lusitanicum e Hyalomma marginatum 
também foram incluídas nesta lista.

As doenças associadas a carraças consti tuem um proble-
ma em saúde públ ica humana e animal, não só pela gravi-
dade de algumas patologias, mas também pelo facto de 
muitas vezes surgirem com carácter epidémico, podendo 
ocasionar sur tos, caso não sejam implementadas medidas 
de controlo (quadro 1).

Em Portugal estão identif icadas algumas destas doenças (2) 

que existem paralelamente na bacia do mediterrâneo. 

_Objetivo

Neste ar tigo apresentam-se, de forma resumida, os resulta-
dos obtidos relativos a ixodídeos e bactér ias patogénicas 
detetadas em Por tugal continental durante o ano de 2019, 
o âmbito da rede de vigi lância REVIVE-carraças.

_Material e métodos

Num programa de vigilância de carraças é necessário asse-
gurar a realização de colheitas ao longo do ano, uma vez 
que existem carraças que estão ativas nos meses de inverno
(p. ex. I. r icinus) e outras que estão ativas sobretudo nos 
meses de verão (p. ex. R. sanguineus). Igualmente, as colhei-
tas foram realizadas na fase de vida livre (sobre a vegetação) 
e na sua fase parasitária (sobre o hospedeiro).

Os locais, assim como a per iodicidade da amostragem, 
foram selecionados pelas Administrações Regionais de 
Saúde (ARSs), tendo como cr i tér io pr incipal a proximidade 
à população humana, o histor ia l da presença de carraças, 
a ocorrência de doenças associadas, o impacto nas ativ i-
dades humanas e a acessibi l idade do local, assim como 
a exper iência adquir ida em anos anter iores no âmbito do 
REVIVE. 

Colheita de carraças em fase de vida livre (vegetação)
A colheita das carraças na vegetação foi realizada pelo 
método de arrastamento da bandeira que consiste na pas-
sagem de um pano turco, de cor branca sobre a vegetação 
a uma velocidade constante em linhas de aproximadamente 
100 m. As carraças foram recolhidas com o auxí l io de pinças 
e colocadas em tubos plásticos com tampa de rosca, jun-

tamente com algumas ervas, para garantir a sobrevivência 
das carraças até chegarem ao laboratório. Nestas colheitas 
foram registadas as temperaturas mínimas e máximas, humi-
dade relativa e dados de georreferência.

Colheita de carraças em fase de vida parasitária (sobre o 
hospedeiro) 

A colheita e remoção de carraças foi real izada em diferen-
tes hospedeiros e com o auxí l io de pinças ou manualmente. 
Para maximizar este t ipo de colheita, foi suger ido às ARSs 
que contactassem os veter inár ios das respetivas zonas de 
forma a obterem a sua colaboração. 

As amostras foram enviadas para o Centro de Estudos de 
Vetores e Doenças Infeciosas do Instituto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge (CEVDI / INSA) em tripla embalagem, de 
acordo com a recomendação do comité de peritos da Organi-
zação das Nações Unidas, por correio ou entregues em mão, 
acondicionadas em malas refrigeradas e até três dias após 
colheita. 

Os exemplares recebidos no laboratório foram identif icados 
com base em chaves taxonómicas, separados de acordo 
com a espécie, género, data e local de colheita e foram 
guardados a -80ºC para posterior uti l ização no estudo de 
agentes infeciosos, nomeadamente bactérias dos géneros
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Rickettsia e Borrel ia. Estes dois géneros foram escolhidos 
uma vez que englobam as bactérias que, no Homem, causam 

doença grave, respetivamente a febre escaro-nodular e a 
borrel iose de Lyme.

Depois de identif icada a espécie, cada carraça foi individual-
mente lavada e extraído o DNA pelo método de hidrólise 
com solução de amónia. Posteriormente foram feitos pools 
de DNA com uma a cinco carraças da mesma colheita, espé-
cie e estado evolutivo. Este método foi uti l izado para as car-
raças colhidas da vegetação ou de hospedeiros-animais. 
As carraças removidas de humanos, pela sua importância, 
foram estudadas individualmente recorrendo à extração de 
DNA com um kit comercial. A pesquisa de DNA de Rickettsia
e Borre l ia foi real izada pela técnica de PCR convencional e 
PCR nested e as amostras posit ivas foram poster iormente 
sequenciadas para a conf irmação e identi f icação da espé-
cie bacter iana (4). Os resultados da identi f icação e anál ise 
de carraças removidas de humanos foram enviados para a 
autor idade local responsável pelo envio da amostra. 

Em caso de identif icação de espécies de ixodídeos exóticos 
e/ou invasores e de amostras positivas para agentes patogé-
nicos, o CEVDI informa imediatamente os responsáveis de 
cada região de saúde e a Direção-Geral da Saúde.

_Resultados

Os resultados obtidos em 2019 encontram-se detalhados no 
relatório REVIVE 2019 (5). Resumidamente, as colheitas de 
carraças foram realizadas em 166 concelhos de cinco Admi-
nistrações Regionais de Saúde, nomeadamente Algarve, 
Alentejo, Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Norte ( figura 1).

Das 1088 colheitas realizadas, 439 foram feitas no Homem, 
267 no cão, 85 em outros animais (fase parasitária) e 297 fase 
de vida livre (na vegetação, vestuário, residências, paredes, 
habitações, solo, etc.) (5). 

No total foram capturadas e identif icadas 2409 carraças, 
pertencentes a cinco géneros e distribuídas por 12 espécies,  
nomeadamente, Dermacentor marginatus, D. reticulatus, 
Haemaphysal is punctata, Hyalomma lusitanicum, H.

marginatum, Ixodes f rontal is, I . hexagonus, I . r ic inus, I . 
vental lo i, Rhipicephalus bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus. 

De acordo com a sua abundância relativa e importância em 
saúde humana, apresentam-se os mapas de presença/ausên-
cia das quatro espécies com maior potencial enquanto veto-
res de agentes patogénicos para o Homem, R. sanguineus
R. sanguineus (r icket ts ias), I. r ic inus (borré l ias), H. 
lus i tanicum e H. marg inatum (v írus da febre hemorrágica 
Crimeia-Congo) ( f igura 2 ).

Com abundâncias relativas inferiores a 1% foram assinaladas 
em 2019 as espécies ixodológicas H. punctata, I. frontalis, 
I. hexagonus e I. ventalloi, sendo que anos anteriores foram 
identificadas outras espécies com abundâncias relativas 
igualmente baixas, nomeadamente Amblyomma americanum, 
I. canisuga e R. annulatus. Com abundâncias relativas inferi-
ores a 3% assinalam-se ainda as espécies R. bursa e R. 
pusi l lus. As abundâncias determinadas para estas espécies 

artigos breves_   n. 7

podem estar condicionadas por vários fatores, tais como, a 
época em que foram realizadas as colheitas e/ou os animais 
rastreados podendo não ref letir a verdadeira abundância de 
algumas destas espécies. Apesar da abundância relativa ser 
baixa, algumas destas espécies têm particular importância 
em saúde pública uma vez que são vetores de agentes 
etiológicos para o Homem, como é o caso de R. pusi l lus, 
vetor competente de R. sibir ica mongol i t imonae.

No REVIVE 2019 foram identi f icadas 10 espécies ixodoló-
gicas a parasitar o Homem, nomeadamente Dermacentor
marginatus, Haemaphysalis punctata, Hyalomma lusitanicum, 
H. marginatum, Ixodes frontalis, I. hexagonus, I. ricinus, I. 
ventalloi, Rhipicephalus bursa e R. sanguineus, contrastando 
com as nove espécies identif icadas no REVIVE 2018. No 
total foram removidos 476 ixodídeos de humanos em 2019.

Quadro 1: Agentes etiológicos transmitidos por ixodídeos presentes ou em risco de emergir em Portugal.



_Resumo

A Rede de V igi lância de Vetores (REVIVE) resul ta da colaboração entre 
inst i tu ições do Ministér io da Saúde (Direção-Geral da Saúde, Adminis-
trações Regionais de Saúde, Inst i tuto dos Assuntos Socia is e da Saúde 
da Madeira, Direção Regional de Saúde dos Açores e Inst i tuto Nacional 
de Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede div ide-se em duas ver tentes, 
REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças. Neste ar t igo apresentam-se, de 
forma resumida, os resul tados obtidos em 2019 no âmbito do REVIVE-
-carraças. Este programa, que ex iste há nove anos, tem como pr incipais 
objet ivos monitor izar a at iv idade de ar trópodes hematófagos; caracter i-
zar as espécies e sua ocorrência sazonal; identi f icar agentes patogéni-
cos impor tantes em saúde públ ica, a densidade dos vetores, o níve l de 
infeção e monitor izar a introdução de espécies exóticas. Das at iv idades 
desenvolv idas em 2019, destaca-se: a par t ic ipação das cinco Adminis-
trações Regionais de Saúde que real izaram colhei tas de carraças em 
166 concelhos; nos 2409 ixodídeos colhidos não fo i identi f icada a pre-
sença de espécies exóticas; em 982 carraças fo i pesquisada a presen-
ça de borré l ias e r icket ts ias, tendo s ido observada a prevalência média 
de 2% e 22%, respetivamente, sobretudo em carraças colhidas a parasi-
tar humanos. O REVIVE-carraças continua a contr ibuir para um conheci-
mento s istemático da fauna de ixodídeos de Por tugal, e do seu potencia l 
papel de vetor, consti tu indo uma componente dos programas de v ig i lân-
cia epidemiológica indispensável à aval iação do r isco de transmissão de 
doenças potencia lmente graves.

_Abstract

The Vector Sur ve i l lance Network (REVIVE) resu l ts f rom the co l labora-
t ion between inst i tut ions of the Min istr y of Heal th (D i rectorate-Genera l 
for Heal th, Reg iona l Heal th Admin istrat ions, Inst i tute of Soc ia l Af fa i rs 
and Heal th of Made i ra, Reg iona l D i rectorate of Heal th of the Azores 
and Nat iona l Inst i tute of Heal th Dr R icardo Jorge). I t is d iv ided into two 
areas, REVIVE-mosqui toes and REVIVE-t icks. In th is ar t ic le, the resu l ts 
obta ined in 2019 in the contex t of REVIVE-t icks are summar ized. Th is 
program, which has completed n ine years, a ims to moni tor the act iv i t y 
of b lood-suck ing ar thropods; to character ize the spec ies and the i r sea-
sonal occurrence; to ident i f y impor tant pathogens in publ ic hea l th, the 
dens i ty of the vectors, the leve l of infect ion and moni tor the introduct ion 

of exot ic spec ies. Among the act iv i t ies deve loped in 2019 stands out: 
the par t ic ipat ion of the f i ve Reg iona l Heal th Admin istrat ions that car r ied 
out t ick har vest ing in 166 munic ipa l i t ies; in the 2409  ixod ids co l lected, 
the presence of exot ic spec ies was not ident i f ied; in 982 t icks, the pres-
ence of borre l ias and r icket ts iae was invest igated, wi th an average prev-
a lence of 2% and 22%, respect ive ly, espec ia l ly in t icks har vested when 
paras i t i z ing humans. REVIVE-t icks cont inues to contr ibute to a system-
at ic knowledge of the fauna of ixod ids in Por tuga l, and i ts potent ia l ro le 
as a vector, const i tut ing a component of ep idemio log ica l sur ve i l lance 
programs ind ispensable to assess the r isk of t ransmiss ion of potent ia l ly 
ser ious d iseases.

_Introdução

A Rede de Vigi lância de Vetores (REVIVE) resulta da cola-
boração entre insti tuições do Ministér io da Saúde (Direção-
-Geral da Saúde, Administrações Regionais de Saúde,
Instituto dos Assuntos Sociais e da Saúde da Madeira, Dire-
ção Regional de Saúde dos Açores e Instituto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede divide-se em duas ver-
tentes, REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças.

Os ixodídeos, vulgarmente designados por carraças, são 
ar trópodes vetores que parasitam um vasto número de ani-
mais. A sua perpetuação na natureza depende da al imenta-
ção (refe ições sanguíneas) que real izam para manter o seu 
ciclo de vida enquanto parasitas. As carraças podem para-
sitar o Homem acidentalmente e, se estiverem infetadas, 
transmitir os agentes infeciosos enquanto efetuam a sua 
al imentação.

Atualmente, conhecem-se 889 espécies de carraças que 
se subdividem em duas famí l ias pr incipais: Ixodidae e Arga-
sidae (1). A famí l ia mais impor tante, no que diz respeito à 
transmissão de agentes infeciosos, é a famí l ia Ixodidae. Em 
Por tugal conhecem-se 22 espécies de carraças per tencen-
tes a esta famí l ia e entre as doenças mais impor tantes cau-
sadas por agentes transmitidos por ixodídeos sal ientam-se 
a febre escaro nodular e a borrel iose de Lyme.

A maioria das espécies com interesse em medicina humana 
e animal pertence à família Ixodidae. As espécies pertencen-
tes a este grupo apresentam um escudo quitinoso rígido, 
na parte anterior da superfície dorsal das larvas, ninfas e 
fêmeas. Nos machos, este escudo ocupa toda a superfície 
dorsal. 

A l ista atual izada de espécies de carraças presentes em 
Por tugal engloba 22 espécies: Dermacentor marg inatus 
(Sulzer, 1776), Dermacentor ret icu latus (Fabr icius, 1794),
Haemaphysalis hispanica (Gil Collado, 1938), Haemaphysalis 
inermis (Birula, 1895), Haemaphysalis punctata (Canestrini 
& Fanzago, 1878), Hyalomma lusitanicum (Koch, 1844), 
Hyalomma marginatum (Koch, 1844), Ixodes acuminatus
 (Neumann, 1901), Ixodes arboricola (Schulze & Schlottke, 
1930), Ixodes bivari (Dias, 1990), Ixodes canisuga (Johnston, 
1849), Ixodes frontal is (Panzer, 1798), Ixodes hexagonus
(Leach, 1815), Ixodes inopinatus (Estrada-Peña, Nava & 
Petney, 2014), Ixodes r ic inus (L innaeus, 1758), Ixodes 
s implex (Neumann, 1906), Ixodes venta l lo i (Gi l Col lado, 
1936), Ixodes vesper t i l ion is (Koch, 1844), Rhip icephalus 
(Boophi lus) annulatus (Say, 1821), Rhip icephalus bursa 
(Canestr ini & Fanzago, 1878), Rhip icephalus pusi l lus (Gi l 
Col lado, 1938) e Rhip icephalus sanguineus s.l. (Latrei l le, 
1806).

Em Portugal, as duas espécies de carraças mais importantes 
em termos de saúde pública são Rhipicephalus sanguineus, 
vetor de Rickettsia conori i e Ixodes ricinus, vetor de Borre-
l ia burgdor feri s.l. Recentemente, e após o surgimento de 
casos de febre hemorrágica Crimeia-Congo em Espanha (3), 
as espécies Hyalomma lusitanicum e Hyalomma marginatum 
também foram incluídas nesta lista.

As doenças associadas a carraças consti tuem um proble-
ma em saúde públ ica humana e animal, não só pela gravi-
dade de algumas patologias, mas também pelo facto de 
muitas vezes surgirem com carácter epidémico, podendo 
ocasionar sur tos, caso não sejam implementadas medidas 
de controlo (quadro 1).

Em Portugal estão identif icadas algumas destas doenças (2) 

que existem paralelamente na bacia do mediterrâneo. 

_Objetivo

Neste ar tigo apresentam-se, de forma resumida, os resulta-
dos obtidos relativos a ixodídeos e bactér ias patogénicas 
detetadas em Por tugal continental durante o ano de 2019, 
o âmbito da rede de vigi lância REVIVE-carraças.

_Material e métodos

Num programa de vigilância de carraças é necessário asse-
gurar a realização de colheitas ao longo do ano, uma vez 
que existem carraças que estão ativas nos meses de inverno
(p. ex. I. r icinus) e outras que estão ativas sobretudo nos 
meses de verão (p. ex. R. sanguineus). Igualmente, as colhei-
tas foram realizadas na fase de vida livre (sobre a vegetação) 
e na sua fase parasitária (sobre o hospedeiro).

Os locais, assim como a per iodicidade da amostragem, 
foram selecionados pelas Administrações Regionais de 
Saúde (ARSs), tendo como cr i tér io pr incipal a proximidade 
à população humana, o histor ia l da presença de carraças, 
a ocorrência de doenças associadas, o impacto nas ativ i-
dades humanas e a acessibi l idade do local, assim como 
a exper iência adquir ida em anos anter iores no âmbito do 
REVIVE. 

Colheita de carraças em fase de vida livre (vegetação)
A colheita das carraças na vegetação foi realizada pelo 
método de arrastamento da bandeira que consiste na pas-
sagem de um pano turco, de cor branca sobre a vegetação 
a uma velocidade constante em linhas de aproximadamente 
100 m. As carraças foram recolhidas com o auxí l io de pinças 
e colocadas em tubos plásticos com tampa de rosca, jun-

tamente com algumas ervas, para garantir a sobrevivência 
das carraças até chegarem ao laboratório. Nestas colheitas 
foram registadas as temperaturas mínimas e máximas, humi-
dade relativa e dados de georreferência.

Colheita de carraças em fase de vida parasitária (sobre o 
hospedeiro) 

A colheita e remoção de carraças foi real izada em diferen-
tes hospedeiros e com o auxí l io de pinças ou manualmente. 
Para maximizar este t ipo de colheita, foi suger ido às ARSs 
que contactassem os veter inár ios das respetivas zonas de 
forma a obterem a sua colaboração. 

As amostras foram enviadas para o Centro de Estudos de 
Vetores e Doenças Infeciosas do Instituto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge (CEVDI / INSA) em tripla embalagem, de 
acordo com a recomendação do comité de peritos da Organi-
zação das Nações Unidas, por correio ou entregues em mão, 
acondicionadas em malas refrigeradas e até três dias após 
colheita. 

Os exemplares recebidos no laboratório foram identif icados 
com base em chaves taxonómicas, separados de acordo 
com a espécie, género, data e local de colheita e foram 
guardados a -80ºC para posterior uti l ização no estudo de 
agentes infeciosos, nomeadamente bactérias dos géneros

Rickettsia e Borrel ia. Estes dois géneros foram escolhidos 
uma vez que englobam as bactérias que, no Homem, causam 

doença grave, respetivamente a febre escaro-nodular e a 
borrel iose de Lyme.

Depois de identif icada a espécie, cada carraça foi individual-
mente lavada e extraído o DNA pelo método de hidrólise 
com solução de amónia. Posteriormente foram feitos pools 
de DNA com uma a cinco carraças da mesma colheita, espé-
cie e estado evolutivo. Este método foi uti l izado para as car-
raças colhidas da vegetação ou de hospedeiros-animais. 
As carraças removidas de humanos, pela sua importância, 
foram estudadas individualmente recorrendo à extração de 
DNA com um kit comercial. A pesquisa de DNA de Rickettsia
e Borre l ia foi real izada pela técnica de PCR convencional e 
PCR nested e as amostras posit ivas foram poster iormente 
sequenciadas para a conf irmação e identi f icação da espé-
cie bacter iana (4). Os resultados da identi f icação e anál ise 
de carraças removidas de humanos foram enviados para a 
autor idade local responsável pelo envio da amostra. 

Em caso de identif icação de espécies de ixodídeos exóticos 
e/ou invasores e de amostras positivas para agentes patogé-
nicos, o CEVDI informa imediatamente os responsáveis de 
cada região de saúde e a Direção-Geral da Saúde.

_Resultados

Os resultados obtidos em 2019 encontram-se detalhados no 
relatório REVIVE 2019 (5). Resumidamente, as colheitas de 
carraças foram realizadas em 166 concelhos de cinco Admi-
nistrações Regionais de Saúde, nomeadamente Algarve, 
Alentejo, Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Norte ( figura 1).

Das 1088 colheitas realizadas, 439 foram feitas no Homem, 
267 no cão, 85 em outros animais (fase parasitária) e 297 fase 
de vida livre (na vegetação, vestuário, residências, paredes, 
habitações, solo, etc.) (5). 

No total foram capturadas e identif icadas 2409 carraças, 
pertencentes a cinco géneros e distribuídas por 12 espécies,  
nomeadamente, Dermacentor marginatus, D. reticulatus, 
Haemaphysal is punctata, Hyalomma lusitanicum, H.

marginatum, Ixodes f rontal is, I . hexagonus, I . r ic inus, I . 
vental lo i, Rhipicephalus bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus. 

De acordo com a sua abundância relativa e importância em 
saúde humana, apresentam-se os mapas de presença/ausên-
cia das quatro espécies com maior potencial enquanto veto-
res de agentes patogénicos para o Homem, R. sanguineus
R. sanguineus (r icket ts ias), I. r ic inus (borré l ias), H. 
lus i tanicum e H. marg inatum (v írus da febre hemorrágica 
Crimeia-Congo) ( f igura 2 ).

Com abundâncias relativas inferiores a 1% foram assinaladas 
em 2019 as espécies ixodológicas H. punctata, I. frontalis, 
I. hexagonus e I. ventalloi, sendo que anos anteriores foram 
identificadas outras espécies com abundâncias relativas 
igualmente baixas, nomeadamente Amblyomma americanum, 
I. canisuga e R. annulatus. Com abundâncias relativas inferi-
ores a 3% assinalam-se ainda as espécies R. bursa e R. 
pusi l lus. As abundâncias determinadas para estas espécies 
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podem estar condicionadas por vários fatores, tais como, a 
época em que foram realizadas as colheitas e/ou os animais 
rastreados podendo não ref letir a verdadeira abundância de 
algumas destas espécies. Apesar da abundância relativa ser 
baixa, algumas destas espécies têm particular importância 
em saúde pública uma vez que são vetores de agentes 
etiológicos para o Homem, como é o caso de R. pusi l lus, 
vetor competente de R. sibir ica mongol i t imonae.

No REVIVE 2019 foram identi f icadas 10 espécies ixodoló-
gicas a parasitar o Homem, nomeadamente Dermacentor
marginatus, Haemaphysalis punctata, Hyalomma lusitanicum, 
H. marginatum, Ixodes frontalis, I. hexagonus, I. ricinus, I. 
ventalloi, Rhipicephalus bursa e R. sanguineus, contrastando 
com as nove espécies identif icadas no REVIVE 2018. No 
total foram removidos 476 ixodídeos de humanos em 2019.

Figura 1: Portugal - Concelhos onde foram realizadas 
colheitas em 2019.

A c inzento, os conce lhos onde fo ram rea l i zadas co lhe i tas; a branco, 
as á reas onde não fo ram rea l i zadas co lhe i tas.



_Resumo

A Rede de V igi lância de Vetores (REVIVE) resul ta da colaboração entre 
inst i tu ições do Ministér io da Saúde (Direção-Geral da Saúde, Adminis-
trações Regionais de Saúde, Inst i tuto dos Assuntos Socia is e da Saúde 
da Madeira, Direção Regional de Saúde dos Açores e Inst i tuto Nacional 
de Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede div ide-se em duas ver tentes, 
REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças. Neste ar t igo apresentam-se, de 
forma resumida, os resul tados obtidos em 2019 no âmbito do REVIVE-
-carraças. Este programa, que ex iste há nove anos, tem como pr incipais 
objet ivos monitor izar a at iv idade de ar trópodes hematófagos; caracter i-
zar as espécies e sua ocorrência sazonal; identi f icar agentes patogéni-
cos impor tantes em saúde públ ica, a densidade dos vetores, o níve l de 
infeção e monitor izar a introdução de espécies exóticas. Das at iv idades 
desenvolv idas em 2019, destaca-se: a par t ic ipação das cinco Adminis-
trações Regionais de Saúde que real izaram colhei tas de carraças em 
166 concelhos; nos 2409 ixodídeos colhidos não fo i identi f icada a pre-
sença de espécies exóticas; em 982 carraças fo i pesquisada a presen-
ça de borré l ias e r icket ts ias, tendo s ido observada a prevalência média 
de 2% e 22%, respetivamente, sobretudo em carraças colhidas a parasi-
tar humanos. O REVIVE-carraças continua a contr ibuir para um conheci-
mento s istemático da fauna de ixodídeos de Por tugal, e do seu potencia l 
papel de vetor, consti tu indo uma componente dos programas de v ig i lân-
cia epidemiológica indispensável à aval iação do r isco de transmissão de 
doenças potencia lmente graves.

_Abstract

The Vector Sur ve i l lance Network (REVIVE) resu l ts f rom the co l labora-
t ion between inst i tut ions of the Min istr y of Heal th (D i rectorate-Genera l 
for Heal th, Reg iona l Heal th Admin istrat ions, Inst i tute of Soc ia l Af fa i rs 
and Heal th of Made i ra, Reg iona l D i rectorate of Heal th of the Azores 
and Nat iona l Inst i tute of Heal th Dr R icardo Jorge). I t is d iv ided into two 
areas, REVIVE-mosqui toes and REVIVE-t icks. In th is ar t ic le, the resu l ts 
obta ined in 2019 in the contex t of REVIVE-t icks are summar ized. Th is 
program, which has completed n ine years, a ims to moni tor the act iv i t y 
of b lood-suck ing ar thropods; to character ize the spec ies and the i r sea-
sonal occurrence; to ident i f y impor tant pathogens in publ ic hea l th, the 
dens i ty of the vectors, the leve l of infect ion and moni tor the introduct ion 

of exot ic spec ies. Among the act iv i t ies deve loped in 2019 stands out: 
the par t ic ipat ion of the f i ve Reg iona l Heal th Admin istrat ions that car r ied 
out t ick har vest ing in 166 munic ipa l i t ies; in the 2409  ixod ids co l lected, 
the presence of exot ic spec ies was not ident i f ied; in 982 t icks, the pres-
ence of borre l ias and r icket ts iae was invest igated, wi th an average prev-
a lence of 2% and 22%, respect ive ly, espec ia l ly in t icks har vested when 
paras i t i z ing humans. REVIVE-t icks cont inues to contr ibute to a system-
at ic knowledge of the fauna of ixod ids in Por tuga l, and i ts potent ia l ro le 
as a vector, const i tut ing a component of ep idemio log ica l sur ve i l lance 
programs ind ispensable to assess the r isk of t ransmiss ion of potent ia l ly 
ser ious d iseases.

_Introdução

A Rede de Vigi lância de Vetores (REVIVE) resulta da cola-
boração entre insti tuições do Ministér io da Saúde (Direção-
-Geral da Saúde, Administrações Regionais de Saúde,
Instituto dos Assuntos Sociais e da Saúde da Madeira, Dire-
ção Regional de Saúde dos Açores e Instituto Nacional de 
Saúde Doutor Ricardo Jorge). A Rede divide-se em duas ver-
tentes, REVIVE-mosquitos e REVIVE-carraças.

Os ixodídeos, vulgarmente designados por carraças, são 
ar trópodes vetores que parasitam um vasto número de ani-
mais. A sua perpetuação na natureza depende da al imenta-
ção (refe ições sanguíneas) que real izam para manter o seu 
ciclo de vida enquanto parasitas. As carraças podem para-
sitar o Homem acidentalmente e, se estiverem infetadas, 
transmitir os agentes infeciosos enquanto efetuam a sua 
al imentação.

Atualmente, conhecem-se 889 espécies de carraças que 
se subdividem em duas famí l ias pr incipais: Ixodidae e Arga-
sidae (1). A famí l ia mais impor tante, no que diz respeito à 
transmissão de agentes infeciosos, é a famí l ia Ixodidae. Em 
Por tugal conhecem-se 22 espécies de carraças per tencen-
tes a esta famí l ia e entre as doenças mais impor tantes cau-
sadas por agentes transmitidos por ixodídeos sal ientam-se 
a febre escaro nodular e a borrel iose de Lyme.

A maioria das espécies com interesse em medicina humana 
e animal pertence à família Ixodidae. As espécies pertencen-
tes a este grupo apresentam um escudo quitinoso rígido, 
na parte anterior da superfície dorsal das larvas, ninfas e 
fêmeas. Nos machos, este escudo ocupa toda a superfície 
dorsal. 

A l ista atual izada de espécies de carraças presentes em 
Por tugal engloba 22 espécies: Dermacentor marg inatus 
(Sulzer, 1776), Dermacentor ret icu latus (Fabr icius, 1794),
Haemaphysalis hispanica (Gil Collado, 1938), Haemaphysalis 
inermis (Birula, 1895), Haemaphysalis punctata (Canestrini 
& Fanzago, 1878), Hyalomma lusitanicum (Koch, 1844), 
Hyalomma marginatum (Koch, 1844), Ixodes acuminatus
 (Neumann, 1901), Ixodes arboricola (Schulze & Schlottke, 
1930), Ixodes bivari (Dias, 1990), Ixodes canisuga (Johnston, 
1849), Ixodes frontal is (Panzer, 1798), Ixodes hexagonus
(Leach, 1815), Ixodes inopinatus (Estrada-Peña, Nava & 
Petney, 2014), Ixodes r ic inus (L innaeus, 1758), Ixodes 
s implex (Neumann, 1906), Ixodes venta l lo i (Gi l Col lado, 
1936), Ixodes vesper t i l ion is (Koch, 1844), Rhip icephalus 
(Boophi lus) annulatus (Say, 1821), Rhip icephalus bursa 
(Canestr ini & Fanzago, 1878), Rhip icephalus pusi l lus (Gi l 
Col lado, 1938) e Rhip icephalus sanguineus s.l. (Latrei l le, 
1806).

Em Portugal, as duas espécies de carraças mais importantes 
em termos de saúde pública são Rhipicephalus sanguineus, 
vetor de Rickettsia conori i e Ixodes ricinus, vetor de Borre-
l ia burgdor feri s.l. Recentemente, e após o surgimento de 
casos de febre hemorrágica Crimeia-Congo em Espanha (3), 
as espécies Hyalomma lusitanicum e Hyalomma marginatum 
também foram incluídas nesta lista.

As doenças associadas a carraças consti tuem um proble-
ma em saúde públ ica humana e animal, não só pela gravi-
dade de algumas patologias, mas também pelo facto de 
muitas vezes surgirem com carácter epidémico, podendo 
ocasionar sur tos, caso não sejam implementadas medidas 
de controlo (quadro 1).

Em Portugal estão identif icadas algumas destas doenças (2) 

que existem paralelamente na bacia do mediterrâneo. 

_Objetivo

Neste ar tigo apresentam-se, de forma resumida, os resulta-
dos obtidos relativos a ixodídeos e bactér ias patogénicas 
detetadas em Por tugal continental durante o ano de 2019, 
o âmbito da rede de vigi lância REVIVE-carraças.

_Material e métodos

Num programa de vigilância de carraças é necessário asse-
gurar a realização de colheitas ao longo do ano, uma vez 
que existem carraças que estão ativas nos meses de inverno
(p. ex. I. r icinus) e outras que estão ativas sobretudo nos 
meses de verão (p. ex. R. sanguineus). Igualmente, as colhei-
tas foram realizadas na fase de vida livre (sobre a vegetação) 
e na sua fase parasitária (sobre o hospedeiro).

Os locais, assim como a per iodicidade da amostragem, 
foram selecionados pelas Administrações Regionais de 
Saúde (ARSs), tendo como cr i tér io pr incipal a proximidade 
à população humana, o histor ia l da presença de carraças, 
a ocorrência de doenças associadas, o impacto nas ativ i-
dades humanas e a acessibi l idade do local, assim como 
a exper iência adquir ida em anos anter iores no âmbito do 
REVIVE. 

Colheita de carraças em fase de vida livre (vegetação)
A colheita das carraças na vegetação foi realizada pelo 
método de arrastamento da bandeira que consiste na pas-
sagem de um pano turco, de cor branca sobre a vegetação 
a uma velocidade constante em linhas de aproximadamente 
100 m. As carraças foram recolhidas com o auxí l io de pinças 
e colocadas em tubos plásticos com tampa de rosca, jun-

tamente com algumas ervas, para garantir a sobrevivência 
das carraças até chegarem ao laboratório. Nestas colheitas 
foram registadas as temperaturas mínimas e máximas, humi-
dade relativa e dados de georreferência.

Colheita de carraças em fase de vida parasitária (sobre o 
hospedeiro) 

A colheita e remoção de carraças foi real izada em diferen-
tes hospedeiros e com o auxí l io de pinças ou manualmente. 
Para maximizar este t ipo de colheita, foi suger ido às ARSs 
que contactassem os veter inár ios das respetivas zonas de 
forma a obterem a sua colaboração. 

As amostras foram enviadas para o Centro de Estudos de 
Vetores e Doenças Infeciosas do Instituto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge (CEVDI / INSA) em tripla embalagem, de 
acordo com a recomendação do comité de peritos da Organi-
zação das Nações Unidas, por correio ou entregues em mão, 
acondicionadas em malas refrigeradas e até três dias após 
colheita. 

Os exemplares recebidos no laboratório foram identif icados 
com base em chaves taxonómicas, separados de acordo 
com a espécie, género, data e local de colheita e foram 
guardados a -80ºC para posterior uti l ização no estudo de 
agentes infeciosos, nomeadamente bactérias dos géneros

Rickettsia e Borrel ia. Estes dois géneros foram escolhidos 
uma vez que englobam as bactérias que, no Homem, causam 

doença grave, respetivamente a febre escaro-nodular e a 
borrel iose de Lyme.

Depois de identif icada a espécie, cada carraça foi individual-
mente lavada e extraído o DNA pelo método de hidrólise 
com solução de amónia. Posteriormente foram feitos pools 
de DNA com uma a cinco carraças da mesma colheita, espé-
cie e estado evolutivo. Este método foi uti l izado para as car-
raças colhidas da vegetação ou de hospedeiros-animais. 
As carraças removidas de humanos, pela sua importância, 
foram estudadas individualmente recorrendo à extração de 
DNA com um kit comercial. A pesquisa de DNA de Rickettsia
e Borre l ia foi real izada pela técnica de PCR convencional e 
PCR nested e as amostras posit ivas foram poster iormente 
sequenciadas para a conf irmação e identi f icação da espé-
cie bacter iana (4). Os resultados da identi f icação e anál ise 
de carraças removidas de humanos foram enviados para a 
autor idade local responsável pelo envio da amostra. 

Em caso de identif icação de espécies de ixodídeos exóticos 
e/ou invasores e de amostras positivas para agentes patogé-
nicos, o CEVDI informa imediatamente os responsáveis de 
cada região de saúde e a Direção-Geral da Saúde.

_Resultados

Os resultados obtidos em 2019 encontram-se detalhados no 
relatório REVIVE 2019 (5). Resumidamente, as colheitas de 
carraças foram realizadas em 166 concelhos de cinco Admi-
nistrações Regionais de Saúde, nomeadamente Algarve, 
Alentejo, Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Norte ( figura 1).

Das 1088 colheitas realizadas, 439 foram feitas no Homem, 
267 no cão, 85 em outros animais (fase parasitária) e 297 fase 
de vida livre (na vegetação, vestuário, residências, paredes, 
habitações, solo, etc.) (5). 

No total foram capturadas e identif icadas 2409 carraças, 
pertencentes a cinco géneros e distribuídas por 12 espécies,  
nomeadamente, Dermacentor marginatus, D. reticulatus, 
Haemaphysal is punctata, Hyalomma lusitanicum, H.

marginatum, Ixodes f rontal is, I . hexagonus, I . r ic inus, I . 
vental lo i, Rhipicephalus bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus. 

De acordo com a sua abundância relativa e importância em 
saúde humana, apresentam-se os mapas de presença/ausên-
cia das quatro espécies com maior potencial enquanto veto-
res de agentes patogénicos para o Homem, R. sanguineus
R. sanguineus (r icket ts ias), I. r ic inus (borré l ias), H. 
lus i tanicum e H. marg inatum (v írus da febre hemorrágica 
Crimeia-Congo) ( f igura 2 ).

Com abundâncias relativas inferiores a 1% foram assinaladas 
em 2019 as espécies ixodológicas H. punctata, I. frontalis, 
I. hexagonus e I. ventalloi, sendo que anos anteriores foram 
identificadas outras espécies com abundâncias relativas 
igualmente baixas, nomeadamente Amblyomma americanum, 
I. canisuga e R. annulatus. Com abundâncias relativas inferi-
ores a 3% assinalam-se ainda as espécies R. bursa e R. 
pusi l lus. As abundâncias determinadas para estas espécies 
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podem estar condicionadas por vários fatores, tais como, a 
época em que foram realizadas as colheitas e/ou os animais 
rastreados podendo não ref letir a verdadeira abundância de 
algumas destas espécies. Apesar da abundância relativa ser 
baixa, algumas destas espécies têm particular importância 
em saúde pública uma vez que são vetores de agentes 
etiológicos para o Homem, como é o caso de R. pusi l lus, 
vetor competente de R. sibir ica mongol i t imonae.

No REVIVE 2019 foram identi f icadas 10 espécies ixodoló-
gicas a parasitar o Homem, nomeadamente Dermacentor
marginatus, Haemaphysalis punctata, Hyalomma lusitanicum, 
H. marginatum, Ixodes frontalis, I. hexagonus, I. ricinus, I. 
ventalloi, Rhipicephalus bursa e R. sanguineus, contrastando 
com as nove espécies identif icadas no REVIVE 2018. No 
total foram removidos 476 ixodídeos de humanos em 2019.
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Figura 2: Portugal - Distribuição geográfica das espécies com maior potencial para transmitirem 
agentes patogénicos ao Homem, capturados no âmbito do REVIVE em 2019.

C – Hyalomma lusitanicum D – Hyalomma marginatum

A – Rhipicephalus sanguineus B – Ixodes ricinus

A cinzento, os concelhos onde foram real izadas colhe i tas; a azul, os concelhos onde foram identi f icadas as espécies; 
a branco, as áreas onde não foram real izadas colhe i tas.



Todas as espécies identif icadas já tinham sido identif icadas 
a parasitar o Homem em Portugal continental. Apesar de não 
terem sido identif icadas espécies exóticas no Homem, des-
taca-se a deteção de um ixodídeo importado de um país da 
União Europeia, identif icado como Ixodes spp. e detetado a 
parasitar um indivíduo recém-chegado a Portugal. 

A parasitar animais domésticos ou silváticos foram identifica-
das nove espécies ixodológicas, nomeadamente Dermacentor
marginatus, D. reticulatus, Hyalomma lusitanicum, H. 
marginatum, Ixodes hexagonus, I. r ic inus, Rhipicephalus 
bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus.

No total foram removidos 1661 ixodídeos de animais, repre-
sentando uma diminuição de 23% face a 2018. Todas as 
espécies já tinham sido anter iormente identi f icadas a para-
sitar animais em Por tugal continental. 

Em 2019 foram ainda identif icadas na fase de vida l ivre 
seis espécies ixodológicas, designadamente, Dermacentor 
marginatus, Hyalomma lusi tanicum, H. marginatum, Ixodes
ricinus, Rhipicephalus bursa e R. sanguineus, contrastando 
com as oito identif icadas em 2018. No total foram capturados 
272 ixodídeos na fase de vida livre. Todas as espécies já 
tinham sido anteriormente identif icadas na vegetação em 
Portugal continental. 

Para a pesquisa de borrélias e r ickettsias foram analisados 
982 (40,7%) ixodídeos do total de exemplares capturados, 
distr ibuídos por 12 espécies e provenientes de 141 conce-
lhos de norte a sul de Portugal. Aproximadamente 10% dos 
exemplares colhidos em animais ou em fase de vida l ivre 
foram selecionados para pesquisa de agentes etiológicos, 
com base na capacidade vetorial que determinadas espé-
cies têm para transmitir borrél ias e r ickettsias. No caso dos 
exemplares removidos do Homem, todos os ixodídeos foram 
testados individualmente.

Do total de ixodideos em estudo, 161 (16,3%) foram positivos 
na deteção de DNA de Rickettsia e 18 (1,8%) para a presença 
de DNA de Borrel ia. 
As amostras posit ivas, provenientes de 70 concelhos, per-
tenciam a quatro espécies de ixodídeos – D. marg inatus, 
H. marg inatum, I . r ic inus e R. sanguineus. I. r ic inus foi a 
espécie em que foi detetado maior número de exemplares 

posit ivos. A ausência de caracteres distintivos em 17 ixo-
dídeos posit ivos condicionou a identi f icação à espécie,
sendo apenas mencionados os géneros a que pertenciam 
(Dermacentor spp., Hyalomma spp. e Ixodes spp.) (quadro 2).

No total foram detetadas oito espécies de r icket tsias:
Rickettsia aeschlimannii, R. conorii, R. helvetica, R. massiliae, 
R. monacensis, R. sibir ica mongolit imonae, R. raoulti e R.
slovaca. 

R. massiliae foi a espécie mais prevalente (n=59; 36%),  
seguido de R. monacensis (n=51; 31,6%). R. conorii e R. mon-
golitimonae foram as espécies menos prevalentes,  tendo 
sido detetadas apenas em duas e em uma amostra, respeti-
vamente. Contudo, esta distribuição está de acordo com o 
que se conhece relativamente à maior prevalência de espé-
cies de rickettsias menos patogénicas nos ixodídeos compa-
rativamente com espécies patogénicas como R. conori i. 

Durante 2019, destaca-se a deteção de três espécies de 
Rickettsia já associadas a casos de doença em Portugal: R. 
conori i, agente etiológico da febre escaro nodular, R. sibir ica 
mogolit imonae, agente de LAR e R. slovaca, agente respon-
sável de TIBOLA. 

Relativamente à deteção de Borrel ia, foram identif icadas 
quatro genoespécies de borrélias: B. afzel i i, B. al igera, B. 
lusitaniae e B. turdi; apenas B. afzel i i e B. lusitaniae estão 
associadas a doença no Homem. A espécie de Borrel ia mais 
prevalente na amostra analisada foi B. lusitaniae (n=14; 82%), 
sendo na região do Alentejo onde se verif icou a maior preva-
lência.

No âmbito do REVIVE, em 2019 foram detetadas pela pr i-
meira vez B. a l igera e B. turd i. Até ao momento, estas 
genoespécies de borrél ia apenas tinham sido detetadas 
em carraças que parasitavam aves, não havendo qualquer 
registo de estarem impl icadas na etiologia de doença no 
Homem (6,7).

Foram ainda identi f icadas carraças coinfetadas com 
B. lus i taniae e R. monacensis (n=4) e B. lus i taniae e R. 
he lvet ica (n=3). Estas coinfecções já foram detetadas em 
anos anter iores e o seu impacto na transmissão ao Homem 
continua por esclarecer.
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_Discussão e conclusões

Nos nove anos de implementação do programa REVIVE-
-Ixodídeos realizaram-se 10 218 colheitas de ixodídeos em 
234 concelhos de Portugal continental, tendo sido identif ica-
dos 51995 ixodídeos de 14 espécies autóctones e uma exó-
tica – A. americanum, assim como a importação da Europa 
central de seis ixodídeos da espécie I. r icinus e um Ixodes 
spp. a parasitar indivíduos que se deslocaram a Portugal ou 
que regressaram de viagens ao estrangeiro. 

Desde o início que este programa tem contr ibuído para o 
conhecimento ecoepidemiológico de espécies de vetores, 
a sua distr ibuição geográf ica, per íodo de ativ idade e abun-
dância, assim como para o esclarecimento do seu papel 
como vetor de agentes de doença para o Homem. Infe l iz-
mente ainda não foram recebidas amostras provenientes 
das Regiões Autónomas da Madeira e dos Açores.

Em 2019, entre janeiro e dezembro, real izaram-se 1088 
colheitas de ixodídeos em 166 concelhos de Por tugal conti-

nental. No laboratór io foram identi f icados 2409 ixodídeos
per tencentes a 12 espécies, D. marg inatus, D. ret icu latus, 
Haemaphysa l is puntacta, Hyalomma lus i tan icum, H.
marginatum, I. frontal is, I. hexagonus, I. r icinus, I. vental loi, 
R. bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus. 

A pesquisa de borrélias e rickettsias permitiu a identif icação 
de agentes patogénicos para o Homem como, R. conori i, R.  
mongolit imonae, R. slovaca, B. lusitaniae e B. afzel i i. 

Os resultados de 2019 apresentados realçam o papel que 
o programa REVIVE - Ixodídeos tem na monitor ização dos 
agentes patogénicos que circulam nos ixodídeos e que 
podem causar doença no Homem e da impor tância em 
identi f icar e sinal izar as áreas geográf icas onde se encon-
tram os vetores infetados. É ainda de realçar a deteção em 
2019 de um ixodídeo impor tado de um país da União Euro-
peia, a parasitar um indiv íduo recém-chegado a Por tugal, 
que demonstra, mais uma vez, a impor tância desta rede 
de vigi lância epidemiológica na deteção da introdução de 
vetores e agentes infeciosos impor tados ou exóticos.

A identif icação dos principais fatores ecológicos que condi-
cionam a presença/ausência de determinada espécie num 
dado local ou época do ano também têm sido analisados e 
agora, passados nove anos, começam a ser suficientemente 
robustos para permitirem a sua análise estatística e o desen-
volvimento de modelos de predição em termos de presen-
ça /ausência. 

O reforço das capturas realizadas em humanos, que se deve à 
colaboração dos profissionais de saúde dos centros de saúde 
e hospitais, foi relevante para a confirmação que o contacto 
do Homem com os ixodídeos é mais frequente do que habi-
tualmente referido em estudos realizados em Portugal. Este 
facto também está de acordo com outros estudos que refe-
rem o aumento da incidência das doenças transmitidas por 
carraças, não só em Portugal, como em toda a Europa.

O REVIVE tem contribuído para um conhecimento sistemá-
tico da fauna de culicídeos e de ixodídeos de Portugal, e 
do seu potencial papel de vetor na transmissão de agentes 
patogénicos, constituindo uma componente dos programas 
de vigi lância epidemiológica indispensável à avaliação do 

r isco de transmissão de doenças potencialmente graves. As 
informações produzidas têm sido uti l izadas para informar e 
aler tar as autoridades de saúde pública competentes, que 
têm a responsabil idade de planif icar e implementar medidas 
de prevenção e/ou mitigação que previnam a ocorrência de 
sur tos de doenças transmitidas por carraças.
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Todas as espécies identif icadas já tinham sido identif icadas 
a parasitar o Homem em Portugal continental. Apesar de não 
terem sido identif icadas espécies exóticas no Homem, des-
taca-se a deteção de um ixodídeo importado de um país da 
União Europeia, identif icado como Ixodes spp. e detetado a 
parasitar um indivíduo recém-chegado a Portugal. 

A parasitar animais domésticos ou silváticos foram identifica-
das nove espécies ixodológicas, nomeadamente Dermacentor
marginatus, D. reticulatus, Hyalomma lusitanicum, H. 
marginatum, Ixodes hexagonus, I. r ic inus, Rhipicephalus 
bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus.

No total foram removidos 1661 ixodídeos de animais, repre-
sentando uma diminuição de 23% face a 2018. Todas as 
espécies já tinham sido anter iormente identi f icadas a para-
sitar animais em Por tugal continental. 

Em 2019 foram ainda identif icadas na fase de vida l ivre 
seis espécies ixodológicas, designadamente, Dermacentor 
marginatus, Hyalomma lusi tanicum, H. marginatum, Ixodes
ricinus, Rhipicephalus bursa e R. sanguineus, contrastando 
com as oito identif icadas em 2018. No total foram capturados 
272 ixodídeos na fase de vida livre. Todas as espécies já 
tinham sido anteriormente identif icadas na vegetação em 
Portugal continental. 

Para a pesquisa de borrélias e r ickettsias foram analisados 
982 (40,7%) ixodídeos do total de exemplares capturados, 
distr ibuídos por 12 espécies e provenientes de 141 conce-
lhos de norte a sul de Portugal. Aproximadamente 10% dos 
exemplares colhidos em animais ou em fase de vida l ivre 
foram selecionados para pesquisa de agentes etiológicos, 
com base na capacidade vetorial que determinadas espé-
cies têm para transmitir borrél ias e r ickettsias. No caso dos 
exemplares removidos do Homem, todos os ixodídeos foram 
testados individualmente.

Do total de ixodideos em estudo, 161 (16,3%) foram positivos 
na deteção de DNA de Rickettsia e 18 (1,8%) para a presença 
de DNA de Borrel ia. 
As amostras posit ivas, provenientes de 70 concelhos, per-
tenciam a quatro espécies de ixodídeos – D. marg inatus, 
H. marg inatum, I . r ic inus e R. sanguineus. I. r ic inus foi a 
espécie em que foi detetado maior número de exemplares 

posit ivos. A ausência de caracteres distintivos em 17 ixo-
dídeos posit ivos condicionou a identi f icação à espécie,
sendo apenas mencionados os géneros a que pertenciam 
(Dermacentor spp., Hyalomma spp. e Ixodes spp.) (quadro 2).

No total foram detetadas oito espécies de r icket tsias:
Rickettsia aeschlimannii, R. conorii, R. helvetica, R. massiliae, 
R. monacensis, R. sibir ica mongolit imonae, R. raoulti e R.
slovaca. 

R. massiliae foi a espécie mais prevalente (n=59; 36%),  
seguido de R. monacensis (n=51; 31,6%). R. conorii e R. mon-
golitimonae foram as espécies menos prevalentes,  tendo 
sido detetadas apenas em duas e em uma amostra, respeti-
vamente. Contudo, esta distribuição está de acordo com o 
que se conhece relativamente à maior prevalência de espé-
cies de rickettsias menos patogénicas nos ixodídeos compa-
rativamente com espécies patogénicas como R. conori i. 

Durante 2019, destaca-se a deteção de três espécies de 
Rickettsia já associadas a casos de doença em Portugal: R. 
conori i, agente etiológico da febre escaro nodular, R. sibir ica 
mogolit imonae, agente de LAR e R. slovaca, agente respon-
sável de TIBOLA. 

Relativamente à deteção de Borrel ia, foram identif icadas 
quatro genoespécies de borrélias: B. afzel i i, B. al igera, B. 
lusitaniae e B. turdi; apenas B. afzel i i e B. lusitaniae estão 
associadas a doença no Homem. A espécie de Borrel ia mais 
prevalente na amostra analisada foi B. lusitaniae (n=14; 82%), 
sendo na região do Alentejo onde se verif icou a maior preva-
lência.

No âmbito do REVIVE, em 2019 foram detetadas pela pr i-
meira vez B. a l igera e B. turd i. Até ao momento, estas 
genoespécies de borrél ia apenas tinham sido detetadas 
em carraças que parasitavam aves, não havendo qualquer 
registo de estarem impl icadas na etiologia de doença no 
Homem (6,7).

Foram ainda identi f icadas carraças coinfetadas com 
B. lus i taniae e R. monacensis (n=4) e B. lus i taniae e R. 
he lvet ica (n=3). Estas coinfecções já foram detetadas em 
anos anter iores e o seu impacto na transmissão ao Homem 
continua por esclarecer.
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_Discussão e conclusões

Nos nove anos de implementação do programa REVIVE-
-Ixodídeos realizaram-se 10 218 colheitas de ixodídeos em 
234 concelhos de Portugal continental, tendo sido identif ica-
dos 51995 ixodídeos de 14 espécies autóctones e uma exó-
tica – A. americanum, assim como a importação da Europa 
central de seis ixodídeos da espécie I. r icinus e um Ixodes 
spp. a parasitar indivíduos que se deslocaram a Portugal ou 
que regressaram de viagens ao estrangeiro. 

Desde o início que este programa tem contr ibuído para o 
conhecimento ecoepidemiológico de espécies de vetores, 
a sua distr ibuição geográf ica, per íodo de ativ idade e abun-
dância, assim como para o esclarecimento do seu papel 
como vetor de agentes de doença para o Homem. Infe l iz-
mente ainda não foram recebidas amostras provenientes 
das Regiões Autónomas da Madeira e dos Açores.

Em 2019, entre janeiro e dezembro, real izaram-se 1088 
colheitas de ixodídeos em 166 concelhos de Por tugal conti-
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nental. No laboratór io foram identi f icados 2409 ixodídeos
per tencentes a 12 espécies, D. marg inatus, D. ret icu latus, 
Haemaphysa l is puntacta, Hyalomma lus i tan icum, H.
marginatum, I. frontal is, I. hexagonus, I. r icinus, I. vental loi, 
R. bursa, R. pusi l lus e R. sanguineus. 

A pesquisa de borrélias e rickettsias permitiu a identif icação 
de agentes patogénicos para o Homem como, R. conori i, R.  
mongolit imonae, R. slovaca, B. lusitaniae e B. afzel i i. 

Os resultados de 2019 apresentados realçam o papel que 
o programa REVIVE - Ixodídeos tem na monitor ização dos 
agentes patogénicos que circulam nos ixodídeos e que 
podem causar doença no Homem e da impor tância em 
identi f icar e sinal izar as áreas geográf icas onde se encon-
tram os vetores infetados. É ainda de realçar a deteção em 
2019 de um ixodídeo impor tado de um país da União Euro-
peia, a parasitar um indiv íduo recém-chegado a Por tugal, 
que demonstra, mais uma vez, a impor tância desta rede 
de vigi lância epidemiológica na deteção da introdução de 
vetores e agentes infeciosos impor tados ou exóticos.

A identif icação dos principais fatores ecológicos que condi-
cionam a presença/ausência de determinada espécie num 
dado local ou época do ano também têm sido analisados e 
agora, passados nove anos, começam a ser suficientemente 
robustos para permitirem a sua análise estatística e o desen-
volvimento de modelos de predição em termos de presen-
ça /ausência. 

O reforço das capturas realizadas em humanos, que se deve à 
colaboração dos profissionais de saúde dos centros de saúde 
e hospitais, foi relevante para a confirmação que o contacto 
do Homem com os ixodídeos é mais frequente do que habi-
tualmente referido em estudos realizados em Portugal. Este 
facto também está de acordo com outros estudos que refe-
rem o aumento da incidência das doenças transmitidas por 
carraças, não só em Portugal, como em toda a Europa.

O REVIVE tem contribuído para um conhecimento sistemá-
tico da fauna de culicídeos e de ixodídeos de Portugal, e 
do seu potencial papel de vetor na transmissão de agentes 
patogénicos, constituindo uma componente dos programas 
de vigi lância epidemiológica indispensável à avaliação do 

r isco de transmissão de doenças potencialmente graves. As 
informações produzidas têm sido uti l izadas para informar e 
aler tar as autoridades de saúde pública competentes, que 
têm a responsabil idade de planif icar e implementar medidas 
de prevenção e/ou mitigação que previnam a ocorrência de 
sur tos de doenças transmitidas por carraças.
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‡ alguns destes agentes patogénicos têm sido associados a casos pontuais de doença no Homem em outras regiões geográf icas.
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Quadro 2: Espécies de Rickettsia e Borrelia detetadas em Ixodídeos colhidos em hospedeiros e na vegetação 
no âmbito do REVIVE 2019.
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taca-se a deteção de um ixodídeo importado de um país da 
União Europeia, identif icado como Ixodes spp. e detetado a 
parasitar um indivíduo recém-chegado a Portugal. 
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(Dermacentor spp., Hyalomma spp. e Ixodes spp.) (quadro 2).
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R. monacensis, R. sibir ica mongolit imonae, R. raoulti e R.
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seguido de R. monacensis (n=51; 31,6%). R. conorii e R. mon-
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associadas a doença no Homem. A espécie de Borrel ia mais 
prevalente na amostra analisada foi B. lusitaniae (n=14; 82%), 
sendo na região do Alentejo onde se verif icou a maior preva-
lência.

No âmbito do REVIVE, em 2019 foram detetadas pela pr i-
meira vez B. a l igera e B. turd i. Até ao momento, estas 
genoespécies de borrél ia apenas tinham sido detetadas 
em carraças que parasitavam aves, não havendo qualquer 
registo de estarem impl icadas na etiologia de doença no 
Homem (6,7).

Foram ainda identi f icadas carraças coinfetadas com 
B. lus i taniae e R. monacensis (n=4) e B. lus i taniae e R. 
he lvet ica (n=3). Estas coinfecções já foram detetadas em 
anos anter iores e o seu impacto na transmissão ao Homem 
continua por esclarecer.
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Nos nove anos de implementação do programa REVIVE-
-Ixodídeos realizaram-se 10 218 colheitas de ixodídeos em 
234 concelhos de Portugal continental, tendo sido identif ica-
dos 51995 ixodídeos de 14 espécies autóctones e uma exó-
tica – A. americanum, assim como a importação da Europa 
central de seis ixodídeos da espécie I. r icinus e um Ixodes 
spp. a parasitar indivíduos que se deslocaram a Portugal ou 
que regressaram de viagens ao estrangeiro. 

Desde o início que este programa tem contr ibuído para o 
conhecimento ecoepidemiológico de espécies de vetores, 
a sua distr ibuição geográf ica, per íodo de ativ idade e abun-
dância, assim como para o esclarecimento do seu papel 
como vetor de agentes de doença para o Homem. Infe l iz-
mente ainda não foram recebidas amostras provenientes 
das Regiões Autónomas da Madeira e dos Açores.

Em 2019, entre janeiro e dezembro, real izaram-se 1088 
colheitas de ixodídeos em 166 concelhos de Por tugal conti-
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nental. No laboratór io foram identi f icados 2409 ixodídeos
per tencentes a 12 espécies, D. marg inatus, D. ret icu latus, 
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o programa REVIVE - Ixodídeos tem na monitor ização dos 
agentes patogénicos que circulam nos ixodídeos e que 
podem causar doença no Homem e da impor tância em 
identi f icar e sinal izar as áreas geográf icas onde se encon-
tram os vetores infetados. É ainda de realçar a deteção em 
2019 de um ixodídeo impor tado de um país da União Euro-
peia, a parasitar um indiv íduo recém-chegado a Por tugal, 
que demonstra, mais uma vez, a impor tância desta rede 
de vigi lância epidemiológica na deteção da introdução de 
vetores e agentes infeciosos impor tados ou exóticos.
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volvimento de modelos de predição em termos de presen-
ça /ausência. 

O reforço das capturas realizadas em humanos, que se deve à 
colaboração dos profissionais de saúde dos centros de saúde 
e hospitais, foi relevante para a confirmação que o contacto 
do Homem com os ixodídeos é mais frequente do que habi-
tualmente referido em estudos realizados em Portugal. Este 
facto também está de acordo com outros estudos que refe-
rem o aumento da incidência das doenças transmitidas por 
carraças, não só em Portugal, como em toda a Europa.
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_Resumo

O mosqui to  Aedes a lbopictus,  conhec ido vu lgarmente como Mosqui to 
T igre As iát ico, é um mosqui to invasor procedente da reg ião Ás ia-Pac í-
f ico. Esta espéc ie é impor tante em saúde públ ica e veter inár ia dev ido 
ao seu pape l na t ransmissão de d iversos agentes patogén icos, nomea-
damente os arbov í rus ch ikungunya, dengue e Z ika. Introduz ido e esta-
be lec ido ao longo da costa medi te r rân ica europe ia, inc lu indo Espanha 
desde 2004, este mosqui to vetor tem s ido responsáve l pe los sur tos 
autóctones de arbov í rus que têm ocor r ido na Europa desde 2007. Em 
Por tuga l, o Ae. a lbopictus  fo i detetado pe la pr ime i ra vez no âmbi to da 
Rede de V ig i lânc ia de Vetores (REVIVE ) em do is eventos de introdução 
independentes, na reg ião nor te em 2017 e no A lgar ve em 2018. O pre-
sente estudo teve como objet i vo caracter izar a d istr ibu ição geográf ica 
e at i v idade sazona l da espéc ie invasora Ae. a lbopictus  em Por tuga l. A 
v ig i lânc ia at i va fo i s ign i f icat i vamente incrementada pe la REVIVE após 
estas deteções. Foram ut i l i zadas armadi lhas espec í f icas para mosqui-
tos adu l tos (Biogents Sent ine l t raps)  e para as fases imaturas (Ovi t raps)  
para determinar a sua d istr ibu ição geográf ica e sazona l, abundânc ia e 
ava l ia r o processo de estabe lec imento e d ispersão da espéc ie a n íve l 
reg iona l e nac iona l. Estes dados são ind ispensáve is no p laneamento 
estratég ico de medidas de contro lo vetor ia l para ev i ta r a d ispersão das 
populações de mosqui tos vetores e preven i r sur tos de doenças asso-
c iadas a Ae. a lbopictus.

_Abstract

The mosquito Aedes albopictus, also known as the Asian Tiger Mosquito, 
is an invasive mosquito from the Asia-Pacif ic region. This species is impor-
tant in publ ic and veterinary health due to its role in the transmission of 
several pathogens, namely the arboviruses chikungunya, dengue and Zika. 
Introduced and establ ished along the European Mediterranean coast, 
including Spain since 2004, this vector mosquito has been responsible 
for the autochthonous arboviruses outbreaks that have been occurr ing 
more and more frequently in the European region since 2007. In Por tugal, 
Ae. albopictus was detected for the f irst t ime by the Vector Survei l lance 
Network (REVIVE) in two independent introduction events, in the nor thern 
region in 2017 and Algarve in 2018. The aim of the present study was to 
characterize the geographic distr ibution and seasonal activity of the inva-
sive species Ae. albopictus in Por tugal. Active survei l lance was signif i-
cantly increased by the REVIVE af ter these detections. Specif ic traps were 
used for adult mosquitoes (Biogents Sentinel traps) and for the immature 

stages (ovitraps) to determine its geographical and seasonal distr ibution, 
abundance and evaluate its way of establ ishment and dispersion at a 
regional and national level. These data are necessary in the strategic plan-
ning of vector control measures to avoid the dispersion of these popula-
tions of vectors and prevent outbreaks of vector-borne diseases.

_Introdução

A importância dos mosquitos e doenças associadas tem 
vindo a aumentar nas últimas duas décadas na Europa, prin-
cipalmente devido à introdução e estabelecimento de mos-
quitos invasores exóticos do género Aedes. Estes mosquitos 
vetores são competentes na transmissão de agentes pato-
génicos, como os vírus chikungunya, dengue e Zika, para 
os quais os mosquitos autóctones, reconhecidos na fauna 
natural da região, não são competentes. As espécies de 
mosquitos invasores têm uma elevada capacidade de coloni-
zar novos territórios e estão extremamente bem-adaptadas 
às atividades humanas. São introduzidas em novas regiões 
pelo transporte global de bens comerciais, nomeadamente 
o comércio internacional de pneus para recauchutagem e 
plantas. 

O mosquito Aedes a lbopictus (Skuse, 1894) representa um 
exemplo de como uma espécie exótica pode ser introdu-
zida e disseminada numa nova região geográf ica. Nas últ i-
mas décadas, esta espécie foi disseminada pelo mundo, 
encontrando-se atualmente amplamente distr ibuída (1,2). 
O sucesso desta expansão resultou pr incipalmente das ati-
v idades de transpor te de mercadorias no comércio global, 
através das quais os ovos de Ae. a lbopictus foram passiva-
mente transpor tados em pneus usados e plantas ornamen-

_ Monitorização do mosquito invasor Aedes albopictus em Portugal pela Rede de 
Vigilância de Vetores (REVIVE), 2017-2019
Monitoring of the invasive mosquito Aedes albopictus in Portugal by the Vector Surveillance Network (REVIVE), 
2017-2019

Hugo Costa Osório 1, Fátima Amaro 1, Líbia Zé-Zé 1, Manuel Silva 1, Maria João Alves 1; Equipa REVIVE 2

hugo.osor io@insa.min-saude.pt

(1) Cent ro de Estudos de Vetores e Doenças In fec iosas. Depar tamento de Doenças In fec iosas, Inst i tu to Nac iona l  de Saúde Doutor R ica rdo Jorge, L isboa, Por tuga l
(2)  Admin is t rações Reg iona is de Saúde do A lgar ve, A lente jo, Cent ro, L isboa e Va le do Te jo e Nor te; Inst i tu to dos Assuntos Soc ia is e da Saúde da Made i ra ,  Por tuga l

39

tais de regiões infestadas para novas regiões. O transpor te 
de mosquitos adultos por v ia terrestre proporcionou, pos-
ter iormente, um modo de dispersão passiva após o estabe-
lecimento do mosquito nas novas regiões (3 ,4). 

Na Europa, Ae. albopictus foi detetado, pela primeira vez, na 
Albânia em 1979 (5) e após introdução e estabelecimento na 
Itália, na década de 90, rapidamente disseminou pela maio-
ria dos países da orla mediterrânea, já se tendo estabelecido 
em 19 deles (6,7). Portugal esteve sempre na lista das regiões 
com condições apropriadas para a sua introdução e estabe-
lecimento (2). No âmbito da Rede de Vigilância de Vetores 
(REVIVE), o Ae. albopictus foi detetado pela primeira vez, em 
dois eventos de introdução independentes, na região norte 
em 2017 e no Algarve em 2018 (8,9). 

Na Europa, a transmissão autóctone de arbovírus, como 
chikungunya e dengue, relacionada com a presença de 
Ae. albopictus, ocorre desde 2007 (10,11). Mais recente-
mente, sur tos de chikungunya foram relatados em França 
em 2010 (12,13), 2014 (14) e 2017 (15), e novamente, em Itál ia 
em 2017 (16). Casos de dengue autóctone causados pelos 
serótipos 1 e 2 de dengue também foram relatados em 2010 
na Croácia e na França (17,18) e na França em 2013 (19), 
2014 (20) e 2015 (21). Em 2018, foram conf irmados 12 casos 
de dengue autóctone na União Europeia, seis na Espanha 
(cinco na região de Múrcia e um na Catalunha) e seis na 
França (cinco casos em Saint Laurent du Var, e um caso em
Montpellier) (22). Mais recentemente, em agosto de 2020, foi 
registado o primeiro surto autóctone de dengue em Itália (23). 
Em Portugal ainda não foram reportados casos de doença 
associados a transmissão de agentes por Ae. albopictus.

A prevenção de doenças associadas a vetores depende, em 
grande parte, de controlo vetorial eficaz e sustentável. As evi-
dências têm mostrado que o envolvimento da comunidade 
nas políticas de saúde ambiental é também um fator crucial 
para a obtenção de melhores resultados na supressão das 
populações de vetores. No entanto, a caracterização espa-
cial (geográfica) e temporal (sazonal) das populações de Ae. 
albopictus que é obtida pelas atividades de monitorização 
ativa é necessária antes de qualquer estratégia de interven-
ção. Estes dados são obtidos através de monitorização ento-

mológica contínua e permanente, com o objetivo de carac-
terizar a fenologia e a distribuição das populações-alvo de 
vetores e permitem a elaboração de estratégias de controlo 
ajustadas que suprimindo a população de mosquitos previ-
nem surtos de doenças associadas (16,24,25). 

Em Portugal, a REde de VIgilância de VEtores (REVIVE) criada 
em 2008 por protocolo entre as Administrações Regionais de 
Saúde, Direção-Geral da Saúde e Instituto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge, é responsável pela monitorização de 
mosquitos vetores e pesquisa de arbovírus com impacto em 
saúde pública. A vigilância de mosquitos é realizada de maio 
a outubro e, para dar cumprimento ao Regulamento Sanitá-
rio Internacional, em pontos de entrada, como aeroportos, 
portos, áreas de armazenamento, empresas de recauchuta-
gem de pneus e regiões fronteiriças, onde a monitorização 
decorre todo o ano (26). 

_Objetivo 

Caracterização da distr ibuição geográf ica e atividade sazo-
nal da espécie invasora Aedes albopictus em Portugal entre 
2017-2019, no âmbito da Rede de Vigi lância de Vetores
(REVIVE).

_Materiais e métodos 

Monitorização da REVIVE nas áreas-alvo e colheita de 
mosquitos

As colheitas de mosquitos vetores foram realizadas no âmbito 
do REVIVE em propriedades públicas e privadas com conhe-
cimento e permissão do responsável. As amostras de vetores 
foram enviadas para o Centro de Estudos de Vetores e Doen-
ças Infeciosas e identif icadas usando as chaves de identif ica-
ção de Ribeiro e Ramos (27) e Schaffner e colaboradores (28). 

Após a deteção da espécie Ae. albopictus, foram estabele-
cidas estações de monitorização permanentes, em ambas 
as regiões-alvo. Na região Norte – Penafiel foram uti l iza-
das sete Biogents sentinel traps (BGS) e 34-73 armadilhas 
de ovos (ovitraps) durante o período 2017-2019. Na região 
Algarve – Loulé (LAO 1), freguesias de Quarteira e Almancil – 
foram uti l izadas oito BGS e 30-36 ovitraps durante o mesmo 

período. As armadilhas foram inspecionadas semanalmente 
durante todo o ano para a presença de mosquitos adultos 
e ovos. Nas ovitraps positivas, o papel de oviposição ou os 
imaturos de mosquito identif icados, larvas e pupas, foram 
colocados em tubos de colheita e enviados ao laboratório 
para processamento. No local, um novo papel de oviposição 
e água foram colocados após a l impeza da ovitrap. Relati-
vamente aos mosquitos adultos capturados nas armadilhas 
BGS, estes foram aspirados, transferidos vivos para tubos 
de colheita e enviados ao laboratório. 

Pesquisa de arbovírus

Considerando sua importância como vetores para vários 
arbovírus importantes, os mosquitos adultos foram selecio-
nados e analisados por PCR em tempo real para chikun-
gunya, dengue e vírus Zika usando os kits RealStar® RT-PCR 
(altona Diagnostics GmbH, Hamburgo, Alemanha) e por

Pan-f lav i NS5 RT-PCR convencional para inclu ir outros f la-
v iv í rus (29,30).

_Resultados

Na região norte, o mosquito Aedes albopictus foi identif icado 
no concelho de Penafiel (LAU 1), nas freguesias de Guilhufe e 
Urrô (LAU 2), numa fábrica de recauchutagem de pneus com 
comércio internacional. Na região do Algarve, o mosquito Ae. 
albopictus foi identif icado no concelho de Loulé (LAU 1), ini-
cialmente em Vilamoura (Quarteira, LAU 2) e posteriormente 
em Vale do Garrão, Vale do Lobo e Quinta do Lago (Almancil, 
LAU 2) ( figura 1).
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cimento e permissão do responsável. As amostras de vetores 
foram enviadas para o Centro de Estudos de Vetores e Doen-
ças Infeciosas e identif icadas usando as chaves de identif ica-
ção de Ribeiro e Ramos (27) e Schaffner e colaboradores (28). 

Após a deteção da espécie Ae. albopictus, foram estabele-
cidas estações de monitorização permanentes, em ambas 
as regiões-alvo. Na região Norte – Penafiel foram uti l iza-
das sete Biogents sentinel traps (BGS) e 34-73 armadilhas 
de ovos (ovitraps) durante o período 2017-2019. Na região 
Algarve – Loulé (LAO 1), freguesias de Quarteira e Almancil – 
foram uti l izadas oito BGS e 30-36 ovitraps durante o mesmo 
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período. As armadilhas foram inspecionadas semanalmente 
durante todo o ano para a presença de mosquitos adultos 
e ovos. Nas ovitraps positivas, o papel de oviposição ou os 
imaturos de mosquito identif icados, larvas e pupas, foram 
colocados em tubos de colheita e enviados ao laboratório 
para processamento. No local, um novo papel de oviposição 
e água foram colocados após a l impeza da ovitrap. Relati-
vamente aos mosquitos adultos capturados nas armadilhas 
BGS, estes foram aspirados, transferidos vivos para tubos 
de colheita e enviados ao laboratório. 

Pesquisa de arbovírus

Considerando sua importância como vetores para vários 
arbovírus importantes, os mosquitos adultos foram selecio-
nados e analisados por PCR em tempo real para chikun-
gunya, dengue e vírus Zika usando os kits RealStar® RT-PCR 
(altona Diagnostics GmbH, Hamburgo, Alemanha) e por

Pan-f lav i NS5 RT-PCR convencional para inclu ir outros f la-
v iv í rus (29,30).

_Resultados

Na região norte, o mosquito Aedes albopictus foi identif icado 
no concelho de Penafiel (LAU 1), nas freguesias de Guilhufe e 
Urrô (LAU 2), numa fábrica de recauchutagem de pneus com 
comércio internacional. Na região do Algarve, o mosquito Ae. 
albopictus foi identif icado no concelho de Loulé (LAU 1), ini-
cialmente em Vilamoura (Quarteira, LAU 2) e posteriormente 
em Vale do Garrão, Vale do Lobo e Quinta do Lago (Almancil, 
LAU 2) ( figura 1).
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Figura 1: Regiões onde foi identificada a presença e atividade do mosquito Aedes albopictus em Portugal desde a 
sua primeira deteção em 2017: concelho de Penafiel (LAU 1), nas freguesias de Guilhufe e Urrô (LAU 2) e 
Loulé (LAU 1), nas freguesias de Quarteira e Almancil (LAU 2).

_Resumo

O mosqui to  Aedes a lbopictus,  conhec ido vu lgarmente como Mosqui to 
T igre As iát ico, é um mosqui to invasor procedente da reg ião Ás ia-Pac í-
f ico. Esta espéc ie é impor tante em saúde públ ica e veter inár ia dev ido 
ao seu pape l na t ransmissão de d iversos agentes patogén icos, nomea-
damente os arbov í rus ch ikungunya, dengue e Z ika. Introduz ido e esta-
be lec ido ao longo da costa medi te r rân ica europe ia, inc lu indo Espanha 
desde 2004, este mosqui to vetor tem s ido responsáve l pe los sur tos 
autóctones de arbov í rus que têm ocor r ido na Europa desde 2007. Em 
Por tuga l, o Ae. a lbopictus  fo i detetado pe la pr ime i ra vez no âmbi to da 
Rede de V ig i lânc ia de Vetores (REVIVE ) em do is eventos de introdução 
independentes, na reg ião nor te em 2017 e no A lgar ve em 2018. O pre-
sente estudo teve como objet i vo caracter izar a d istr ibu ição geográf ica 
e at i v idade sazona l da espéc ie invasora Ae. a lbopictus  em Por tuga l. A 
v ig i lânc ia at i va fo i s ign i f icat i vamente incrementada pe la REVIVE após 
estas deteções. Foram ut i l i zadas armadi lhas espec í f icas para mosqui-
tos adu l tos (Biogents Sent ine l t raps)  e para as fases imaturas (Ovi t raps)  
para determinar a sua d istr ibu ição geográf ica e sazona l, abundânc ia e 
ava l ia r o processo de estabe lec imento e d ispersão da espéc ie a n íve l 
reg iona l e nac iona l. Estes dados são ind ispensáve is no p laneamento 
estratég ico de medidas de contro lo vetor ia l para ev i ta r a d ispersão das 
populações de mosqui tos vetores e preven i r sur tos de doenças asso-
c iadas a Ae. a lbopictus.

_Abstract

The mosquito Aedes albopictus, also known as the Asian Tiger Mosquito, 
is an invasive mosquito from the Asia-Pacif ic region. This species is impor-
tant in publ ic and veterinary health due to its role in the transmission of 
several pathogens, namely the arboviruses chikungunya, dengue and Zika. 
Introduced and establ ished along the European Mediterranean coast, 
including Spain since 2004, this vector mosquito has been responsible 
for the autochthonous arboviruses outbreaks that have been occurr ing 
more and more frequently in the European region since 2007. In Por tugal, 
Ae. albopictus was detected for the f irst t ime by the Vector Survei l lance 
Network (REVIVE) in two independent introduction events, in the nor thern 
region in 2017 and Algarve in 2018. The aim of the present study was to 
characterize the geographic distr ibution and seasonal activity of the inva-
sive species Ae. albopictus in Por tugal. Active survei l lance was signif i-
cantly increased by the REVIVE af ter these detections. Specif ic traps were 
used for adult mosquitoes (Biogents Sentinel traps) and for the immature 

stages (ovitraps) to determine its geographical and seasonal distr ibution, 
abundance and evaluate its way of establ ishment and dispersion at a 
regional and national level. These data are necessary in the strategic plan-
ning of vector control measures to avoid the dispersion of these popula-
tions of vectors and prevent outbreaks of vector-borne diseases.

_Introdução

A importância dos mosquitos e doenças associadas tem 
vindo a aumentar nas últimas duas décadas na Europa, prin-
cipalmente devido à introdução e estabelecimento de mos-
quitos invasores exóticos do género Aedes. Estes mosquitos 
vetores são competentes na transmissão de agentes pato-
génicos, como os vírus chikungunya, dengue e Zika, para 
os quais os mosquitos autóctones, reconhecidos na fauna 
natural da região, não são competentes. As espécies de 
mosquitos invasores têm uma elevada capacidade de coloni-
zar novos territórios e estão extremamente bem-adaptadas 
às atividades humanas. São introduzidas em novas regiões 
pelo transporte global de bens comerciais, nomeadamente 
o comércio internacional de pneus para recauchutagem e 
plantas. 

O mosquito Aedes a lbopictus (Skuse, 1894) representa um 
exemplo de como uma espécie exótica pode ser introdu-
zida e disseminada numa nova região geográf ica. Nas últ i-
mas décadas, esta espécie foi disseminada pelo mundo, 
encontrando-se atualmente amplamente distr ibuída (1,2). 
O sucesso desta expansão resultou pr incipalmente das ati-
v idades de transpor te de mercadorias no comércio global, 
através das quais os ovos de Ae. a lbopictus foram passiva-
mente transpor tados em pneus usados e plantas ornamen-

tais de regiões infestadas para novas regiões. O transpor te 
de mosquitos adultos por v ia terrestre proporcionou, pos-
ter iormente, um modo de dispersão passiva após o estabe-
lecimento do mosquito nas novas regiões (3 ,4). 

Na Europa, Ae. albopictus foi detetado, pela primeira vez, na 
Albânia em 1979 (5) e após introdução e estabelecimento na 
Itália, na década de 90, rapidamente disseminou pela maio-
ria dos países da orla mediterrânea, já se tendo estabelecido 
em 19 deles (6,7). Portugal esteve sempre na lista das regiões 
com condições apropriadas para a sua introdução e estabe-
lecimento (2). No âmbito da Rede de Vigilância de Vetores 
(REVIVE), o Ae. albopictus foi detetado pela primeira vez, em 
dois eventos de introdução independentes, na região norte 
em 2017 e no Algarve em 2018 (8,9). 

Na Europa, a transmissão autóctone de arbovírus, como 
chikungunya e dengue, relacionada com a presença de 
Ae. albopictus, ocorre desde 2007 (10,11). Mais recente-
mente, sur tos de chikungunya foram relatados em França 
em 2010 (12,13), 2014 (14) e 2017 (15), e novamente, em Itál ia 
em 2017 (16). Casos de dengue autóctone causados pelos 
serótipos 1 e 2 de dengue também foram relatados em 2010 
na Croácia e na França (17,18) e na França em 2013 (19), 
2014 (20) e 2015 (21). Em 2018, foram conf irmados 12 casos 
de dengue autóctone na União Europeia, seis na Espanha 
(cinco na região de Múrcia e um na Catalunha) e seis na 
França (cinco casos em Saint Laurent du Var, e um caso em
Montpellier) (22). Mais recentemente, em agosto de 2020, foi 
registado o primeiro surto autóctone de dengue em Itália (23). 
Em Portugal ainda não foram reportados casos de doença 
associados a transmissão de agentes por Ae. albopictus.

A prevenção de doenças associadas a vetores depende, em 
grande parte, de controlo vetorial eficaz e sustentável. As evi-
dências têm mostrado que o envolvimento da comunidade 
nas políticas de saúde ambiental é também um fator crucial 
para a obtenção de melhores resultados na supressão das 
populações de vetores. No entanto, a caracterização espa-
cial (geográfica) e temporal (sazonal) das populações de Ae. 
albopictus que é obtida pelas atividades de monitorização 
ativa é necessária antes de qualquer estratégia de interven-
ção. Estes dados são obtidos através de monitorização ento-

mológica contínua e permanente, com o objetivo de carac-
terizar a fenologia e a distribuição das populações-alvo de 
vetores e permitem a elaboração de estratégias de controlo 
ajustadas que suprimindo a população de mosquitos previ-
nem surtos de doenças associadas (16,24,25). 

Em Portugal, a REde de VIgilância de VEtores (REVIVE) criada 
em 2008 por protocolo entre as Administrações Regionais de 
Saúde, Direção-Geral da Saúde e Instituto Nacional de Saúde 
Doutor Ricardo Jorge, é responsável pela monitorização de 
mosquitos vetores e pesquisa de arbovírus com impacto em 
saúde pública. A vigilância de mosquitos é realizada de maio 
a outubro e, para dar cumprimento ao Regulamento Sanitá-
rio Internacional, em pontos de entrada, como aeroportos, 
portos, áreas de armazenamento, empresas de recauchuta-
gem de pneus e regiões fronteiriças, onde a monitorização 
decorre todo o ano (26). 

_Objetivo 

Caracterização da distr ibuição geográf ica e atividade sazo-
nal da espécie invasora Aedes albopictus em Portugal entre 
2017-2019, no âmbito da Rede de Vigi lância de Vetores
(REVIVE).

_Materiais e métodos 

Monitorização da REVIVE nas áreas-alvo e colheita de 
mosquitos

As colheitas de mosquitos vetores foram realizadas no âmbito 
do REVIVE em propriedades públicas e privadas com conhe-
cimento e permissão do responsável. As amostras de vetores 
foram enviadas para o Centro de Estudos de Vetores e Doen-
ças Infeciosas e identif icadas usando as chaves de identif ica-
ção de Ribeiro e Ramos (27) e Schaffner e colaboradores (28). 

Após a deteção da espécie Ae. albopictus, foram estabele-
cidas estações de monitorização permanentes, em ambas 
as regiões-alvo. Na região Norte – Penafiel foram uti l iza-
das sete Biogents sentinel traps (BGS) e 34-73 armadilhas 
de ovos (ovitraps) durante o período 2017-2019. Na região 
Algarve – Loulé (LAO 1), freguesias de Quarteira e Almancil – 
foram uti l izadas oito BGS e 30-36 ovitraps durante o mesmo 

período. As armadilhas foram inspecionadas semanalmente 
durante todo o ano para a presença de mosquitos adultos 
e ovos. Nas ovitraps positivas, o papel de oviposição ou os 
imaturos de mosquito identif icados, larvas e pupas, foram 
colocados em tubos de colheita e enviados ao laboratório 
para processamento. No local, um novo papel de oviposição 
e água foram colocados após a l impeza da ovitrap. Relati-
vamente aos mosquitos adultos capturados nas armadilhas 
BGS, estes foram aspirados, transferidos vivos para tubos 
de colheita e enviados ao laboratório. 

Pesquisa de arbovírus

Considerando sua importância como vetores para vários 
arbovírus importantes, os mosquitos adultos foram selecio-
nados e analisados por PCR em tempo real para chikun-
gunya, dengue e vírus Zika usando os kits RealStar® RT-PCR 
(altona Diagnostics GmbH, Hamburgo, Alemanha) e por

Pan-f lav i NS5 RT-PCR convencional para inclu ir outros f la-
v iv í rus (29,30).

_Resultados

Na região norte, o mosquito Aedes albopictus foi identif icado 
no concelho de Penafiel (LAU 1), nas freguesias de Guilhufe e 
Urrô (LAU 2), numa fábrica de recauchutagem de pneus com 
comércio internacional. Na região do Algarve, o mosquito Ae. 
albopictus foi identif icado no concelho de Loulé (LAU 1), ini-
cialmente em Vilamoura (Quarteira, LAU 2) e posteriormente 
em Vale do Garrão, Vale do Lobo e Quinta do Lago (Almancil, 
LAU 2) ( figura 1).
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Figura adaptada de: ECDC, 2020, ht tps://ecdc.europa.eu/en/d isease-vectors/sur ve i l lance-and-d isease-data /mosqui to-maps; Re latór io REVIVE 2019, 
ht tp://repos i tor io. insa.pt /handle/10400.18/7107
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Região Nor te

A pr imeira deteção na região nor te foi a 4 de setembro de 
2017. No per íodo 2017-2019 foram identi f icados um total 
de 147 mosquitos adultos e 342 imaturos. O per íodo de 
ativ idade sazonal do mosquito corresponde a maio-outu-
bro, com picos de abundância entre agosto e outubro. No 
per íodo novembro-abr i l não foi detetada ativ idade por dois 
anos consecutivos (gráfico 1).

Relativamente à sua distr ibuição geográf ica, em 2017, o 
mosquito Ae. a lbopictus foi encontrado apenas no inter ior 
do perímetro da fábrica. Em 2018, foi detetado fora do perí-
metro da fábrica pela pr imeira vez, situação que se manteve 
em 2019 ( f igura 2 ).
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A amare lo, á rea da fábr ica; pontos c inzentos, loca is de moni tor ização (negat ivos); c í rcu los la ran ja, loca is de moni tor ização (pos i t i vos).

Figura 2: Dispersão do mosquito Ae. albopictus para fora do perímetro das instalações da 
fábrica de recauchutagem de pneus, no período 2017-2019.
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Gráfico 1: Número total de Aedes albopictus (larvas e adultos) coletados na região norte de 
Portugal, no período 2017-2019.
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Região do Algarve

No âmbito da REVIVE, o mosquito Ae. a lbopictus foi dete-
tado pela pr imeira vez a 12 de julho de 2018 em Quar teira, 
Loulé e foram coletados um total de 453 mosquitos adultos, 
530 larvas e 19004 ovos no período 2018-2019. A 26 de 
setembro de 2018 o mosquito foi detetado pela pr imeira vez 
em Almanci l ( f igura 3 ).

Durante 2019, foi avaliada a sazonalidade e abundância da 
população de Ae. albopictus com base no número de ovos e 
de mosquitos adultos coletados. Foram identif icados 19004 

ovos e 449 adultos, 330 fêmeas e 119 machos. O primeiro dia 
em que se detetou atividade de Ae. albopictus foi 9 de maio 
(semana 19) e o último registo a 16 de dezembro (semana 50) 
(gráfico 2 ). O pico de abundância de Ae. albopictus foi identi-
ficado nos meses de setembro a novembro, correspondendo 
setembro ao mês com maior número de ovos contados nas 
ovitraps (semana 36-39, n=6949) e novembro o mês com 
maior número de mosquitos adultos coletados nas armadi-
lhas BGS (semana 45-48, n=74 fêmeas). 
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A amare lo, a área in ic ia lmente monitor izada; Estações de monitor ização (8 Biogents sent ine l traps  (BGS) e 30-36 ovi traps):  Negativos à presença
de Ae. a lbop ictus – pontos verdes (A -  2018) e azu is (B -  2019); Pos i t i vos à presença de Ae. a lbop ictus  – pontos verme lhos.

Gráfico 2: Número de Aedes albopictus (fêmeas, machos e ovos) por armadilha, por semana 
durante 2019.

Figura 3: A – Deteção do mosquito Ae. albopictus inicialmente em Quarteira (12 de junho) e posteriormente em 
Almancil (LAU 2) a 26 de setembro 2018. B – Estações de monitorização e atividade de Ae. albopictus 
em 2019.
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Em relação à pesquisa de arbovírus, foram anal isados 160 
mosquitos fêmeas, 53 da região nor te e 107 da região do 
Algarve. O vírus chikungunya e f laviv írus patogénicos não 
foram detetados nas amostras testadas. No entanto, no 
Algarve foram detetados f laviv írus específ icos de inseto 
( ISF ) em três pools.

_Discussão

O mosquito Aedes albopictus encontra-se atualmente esta-
belecido e em expansão geográfica nas regiões identif icadas. 
Os dados obtidos pela REVIVE promovem, a nível nacional 
e internacional, a análise do processo de estabelecimento 
e dispersão no sentido de identif icar áreas de risco para a 
ocorrência de surtos autóctones associados à presença do 
mosquito. De acordo com o que temos vindo a observar 
nos últimos dez anos na Europa, a área de distribuição 
desta espécie vai não só rapidamente aumentar a nível 
nacional, com a infestação de outras regiões, como também 
vai aumentar a sua abundância, caso não sejam tomadas 
medidas de controlo vetorial que suprimam as populações de 
mosquitos e atrasem ou impeçam a sua dispersão.

Um estudo filogeográfico baseado na análise do mitogenoma 
e no gene da Citocromo C oxidase (COI) de mosquitos cole-
tados em Portugal em 2017 e 2018, permitiu identif icar uma 
elevada variabilidade genética, dentro e entre as populações 
de mosquitos a norte e sul do país, compatível com as popu-
lações de mosquitos existentes na Europa (31). Estes resulta-
dos sustentam a ocorrência de vários eventos de introdução, 
e a análise da sequência do mitogenoma indica ainda uma 
possível migração de Ae. albopictus dentro do país, da loca-
lidade de introdução a norte para a região do Algarve.

Os dados de monitorização em ambas as regiões mostram 
que os meses de setembro a novembro são quando a popu-
lação se encontra mais abundante e em maior atividade, 
sendo consequentemente maior o r isco de transmissão de 
agentes e ocorrência de sur tos de doença. O período de ati-
vidade na região do Algarve é maior (até dezembro) que na 
região nor te, o que muito provavelmente se deve às condi-
ções ambientais, par ticularmente ao efeito da temperatura 

na atividade do mosquito. Estudos indicam que quando a 
média da temperatura mínima aumenta para valores supe-
riores a 13ºC as populações de mosquitos na europa entram 
em atividade (32). Este marcador ambiental pode facil i tar 
as tomadas de decisão relativamente à determinação do 
período de monitorização e atividades de controlo vetorial.

Por tugal é uma região de r isco para a circulação de doen-
ças associadas a mosquitos, podendo o vírus ser introdu-
zido por um viajante infetado regressado de uma região 
endémica e poster iormente transmitido localmente pelas 
populações de Ae. a lbopictus. No Algarve, devido a ser um 
ponto tur ístico de grande af luência, recebendo visi tantes 
potencialmente infetados, esta preocupação é acrescida.
O risco de ocorrência das doenças associadas a estas espé-
cies de mosquito invasoras aumenta inevitavelmente com a 
sua presença. No entanto, outros fatores condicionam a cir-
culação dos agentes patogénicos, como a abundância das 
populações de mosquitos e as condições ambientais, signi-
f icando que a presença do mosquito por si só não é deter-
minante para a ocorrência de surtos de doença. Mas, em 
concordância com os exemplos que temos vindo a assistir 
em vários países europeus, tem de ser feito um esforço con-
siderável e de acordo com uma gestão integrada de ações 
de monitorização entomológica, vigilância epidemiológica e 
controlo vetorial (4). O envolvimento comunitário, com infor-
mação e esclarecimento às populações, como também com 
a promoção de ações que envolvam a comunidade no con-
trolo dos mosquitos, são indispensáveis nesta lógica de 
gestão integrada de vetores (33). A primeira abordagem em 
qualquer programa de controlo de mosquitos baseia-se na 
eliminação/ redução de criadouros que é acessível e deve 
ser praticada pela comunidade. O controlo de mosquitos, 
particularmente das espécies invasoras, depende de todos. 
Só com vigilância entomológica e epidemiológica, ações de 
controlo vetorial efetivas e envolvimento comunitário será 
possível manter baixo o risco de e doenças associadas a 
mosquitos em Portugal e noutros países europeus.

A monitorização das populações de vetores pela REVIVE é 
indispensável no processo de prevenção de doenças asso-
ciadas a mosquitos. O REVIVE tem contribuído, desde 2008, 
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para o conhecimento sobre as espécies de vetores presen-
tes nas regiões, a sua distribuição e abundância, assim como 
para o esclarecimento do seu papel como vetor de agentes 
de doença e monitorizar as espécies invasoras com impor-
tância em saúde pública.

_Conclusões

A monitorização pela rede REVIVE é essencial para a dete-
ção atempada e monitorização de mosquitos invasores que 
promova a ação imediata das autoridades de saúde locais. A 
presença do mosquito vetor Ae. albopictus, espécie exótica 
e com características invasoras, nas regiões norte e sul de 
Portugal, representa uma situação de risco acrescido para 
a saúde pública que vai exigir um esforço de monitorização 
constante e medidas de controlo ef icazes que impeçam a 
dispersão deste mosquito para outras regiões.
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Em relação à pesquisa de arbovírus, foram anal isados 160 
mosquitos fêmeas, 53 da região nor te e 107 da região do 
Algarve. O vírus chikungunya e f laviv írus patogénicos não 
foram detetados nas amostras testadas. No entanto, no 
Algarve foram detetados f laviv írus específ icos de inseto 
( ISF ) em três pools.

_Discussão

O mosquito Aedes albopictus encontra-se atualmente esta-
belecido e em expansão geográfica nas regiões identif icadas. 
Os dados obtidos pela REVIVE promovem, a nível nacional 
e internacional, a análise do processo de estabelecimento 
e dispersão no sentido de identif icar áreas de risco para a 
ocorrência de surtos autóctones associados à presença do 
mosquito. De acordo com o que temos vindo a observar 
nos últimos dez anos na Europa, a área de distribuição 
desta espécie vai não só rapidamente aumentar a nível 
nacional, com a infestação de outras regiões, como também 
vai aumentar a sua abundância, caso não sejam tomadas 
medidas de controlo vetorial que suprimam as populações de 
mosquitos e atrasem ou impeçam a sua dispersão.

Um estudo filogeográfico baseado na análise do mitogenoma 
e no gene da Citocromo C oxidase (COI) de mosquitos cole-
tados em Portugal em 2017 e 2018, permitiu identif icar uma 
elevada variabilidade genética, dentro e entre as populações 
de mosquitos a norte e sul do país, compatível com as popu-
lações de mosquitos existentes na Europa (31). Estes resulta-
dos sustentam a ocorrência de vários eventos de introdução, 
e a análise da sequência do mitogenoma indica ainda uma 
possível migração de Ae. albopictus dentro do país, da loca-
lidade de introdução a norte para a região do Algarve.

Os dados de monitorização em ambas as regiões mostram 
que os meses de setembro a novembro são quando a popu-
lação se encontra mais abundante e em maior atividade, 
sendo consequentemente maior o r isco de transmissão de 
agentes e ocorrência de sur tos de doença. O período de ati-
vidade na região do Algarve é maior (até dezembro) que na 
região nor te, o que muito provavelmente se deve às condi-
ções ambientais, par ticularmente ao efeito da temperatura 

na atividade do mosquito. Estudos indicam que quando a 
média da temperatura mínima aumenta para valores supe-
riores a 13ºC as populações de mosquitos na europa entram 
em atividade (32). Este marcador ambiental pode facil i tar 
as tomadas de decisão relativamente à determinação do 
período de monitorização e atividades de controlo vetorial.

Por tugal é uma região de r isco para a circulação de doen-
ças associadas a mosquitos, podendo o vírus ser introdu-
zido por um viajante infetado regressado de uma região 
endémica e poster iormente transmitido localmente pelas 
populações de Ae. a lbopictus. No Algarve, devido a ser um 
ponto tur ístico de grande af luência, recebendo visi tantes 
potencialmente infetados, esta preocupação é acrescida.
O risco de ocorrência das doenças associadas a estas espé-
cies de mosquito invasoras aumenta inevitavelmente com a 
sua presença. No entanto, outros fatores condicionam a cir-
culação dos agentes patogénicos, como a abundância das 
populações de mosquitos e as condições ambientais, signi-
f icando que a presença do mosquito por si só não é deter-
minante para a ocorrência de surtos de doença. Mas, em 
concordância com os exemplos que temos vindo a assistir 
em vários países europeus, tem de ser feito um esforço con-
siderável e de acordo com uma gestão integrada de ações 
de monitorização entomológica, vigilância epidemiológica e 
controlo vetorial (4). O envolvimento comunitário, com infor-
mação e esclarecimento às populações, como também com 
a promoção de ações que envolvam a comunidade no con-
trolo dos mosquitos, são indispensáveis nesta lógica de 
gestão integrada de vetores (33). A primeira abordagem em 
qualquer programa de controlo de mosquitos baseia-se na 
eliminação/ redução de criadouros que é acessível e deve 
ser praticada pela comunidade. O controlo de mosquitos, 
particularmente das espécies invasoras, depende de todos. 
Só com vigilância entomológica e epidemiológica, ações de 
controlo vetorial efetivas e envolvimento comunitário será 
possível manter baixo o risco de e doenças associadas a 
mosquitos em Portugal e noutros países europeus.

A monitorização das populações de vetores pela REVIVE é 
indispensável no processo de prevenção de doenças asso-
ciadas a mosquitos. O REVIVE tem contribuído, desde 2008, 

para o conhecimento sobre as espécies de vetores presen-
tes nas regiões, a sua distribuição e abundância, assim como 
para o esclarecimento do seu papel como vetor de agentes 
de doença e monitorizar as espécies invasoras com impor-
tância em saúde pública.

_Conclusões

A monitorização pela rede REVIVE é essencial para a dete-
ção atempada e monitorização de mosquitos invasores que 
promova a ação imediata das autoridades de saúde locais. A 
presença do mosquito vetor Ae. albopictus, espécie exótica 
e com características invasoras, nas regiões norte e sul de 
Portugal, representa uma situação de risco acrescido para 
a saúde pública que vai exigir um esforço de monitorização 
constante e medidas de controlo ef icazes que impeçam a 
dispersão deste mosquito para outras regiões.
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_Resumo

A prevalência da per turbação do espectro do autismo (PEA) em cr ianças 
foi estimada na região Centro de Por tugal, no âmbito do projeto Autism 
Spectrum Disorders in the European Union  (ASDEU). A metodologia de 
estudo baseou-se no rastre io de cr ianças entre os 7 e 9 anos matr icula-
das, no ano letivo de 2016/2017, em escolas pr imár ias desta região. O 
rastre io incluiu todas as escolas com unidades de apoio especial izado 
para cr ianças com problemas de neurodesenvolv imento e cerca de 10% 
das escolas regulares, selecionadas aleator iamente. A sinal ização das 
cr ianças foi fe i ta pelos professores com recurso a um questionár io estru-
turado, previamente val idado, após consentimento parental. O diagnós-
tico foi fe i to através de aval iação cl ín ica e funcional direta por equipa 
cl ín ica especial izada. Foram rastreadas 13 690 cr ianças de 173 escolas. 
A prevalência estimada para a PEA na região Centro foi de 0,5% (IC95% 
0,3-0,7). Nas escolas com unidades de apoio especial izado para autismo, 
observou-se uma prevalência substancialmente mais e levada de 3,3% 
(IC95% 2,7-3,9), indicando que a maior ia das cr ianças está a receber o 
apoio educativo mais indicado. A prevalência de PEA na região Centro foi 
comparável a outros países envolv idos no projeto ASDEU, tendo-se, no 
entanto, observado assimetr ias regionais na Europa.  

_Abstract

The prevalence of Autism Spectrum Disorder (ASD) was analyzed in chil-
dren from the região Centro of Portugal, as par t of the ‘Autism Spectrum 
Disorders in the European Union’ (ASDEU) project. The study methodology 
was based on the screening of children aged 7 to 9 in approximately 10% of 
primary schools, randomly selected, and including al l schools with special 
support units for children with neurodevelopmental problems. Teachers 
identif ied children with potential ASD-related behavior using a structured 
questionnaire, the ‘Teacher Nomination Form’, upon parental consent. 
The nomination was fol lowed by a cl inical and functional evaluation by an 
expert cl inical team for diagnosis. A total of 13 690 children from 173 parti-
cipating schools were screened. The prevalence of ASD in região Centro 
was 0.5% (95% CI 0.3-0.7). In schools with special support units for autism, 
a substantial ly higher prevalence of 3.3% (95% CI 2.7-3.9) was observed, 
indicating that the majority of children with ASD were receiving the most 
adequate educational support. The prevalence of ASD in região Centro was 
comparable to other countries involved in the ASDEU project, with regional 
asymmetries observed across Europe. 

_Introdução

A Perturbação do Espetro do Autismo (PEA) é uma perturba-
ção do neurodesenvolvimento caracterizada por alterações 
persistentes na comunicação e interação social e pela pre-
sença de padrões repetitivos e restritos de comportamentos, 
interesses ou atividades (1,2). 
Em 1966, seguindo os critérios pioneiros de Leo Kanner (3), 
um primeiro estudo epidemiológico estimou a prevalência do 
autismo em cerca de 1 em cada 2500 crianças (0,04%) (4). 
Em Portugal continental e nos Açores, no ano escolar de 
1999/2000, a prevalência do autismo foi estimada em 0,092% 
e 0,156%, respetivamente. (5). Múltiplos estudos desde mea-
dos da década de 90 reportaram consistentemente prevalên-
cias de autismo mais elevadas (6,7), sendo notória também 
a sua variabilidade geográfica (7,8). A utilização de metodolo-
gias de estudo heterogéneas tem dificultado uma compara-
ção direta dos resultados, e consequentemente a definição 
de um quadro abrangente da distribuição da prevalência da 
PEA em termos globais. No sentido de obviar este problema, 
o projeto Autism Spectrum Disorders in the European Union 
(ASDEU), financiado pela Comissão Europeia, levou a cabo 
o estudo da prevalência da PEA em regiões de 12 países da 
Europa (Dinamarca, Finlândia, Itália, Espanha, Portugal, Poló-
nia, Roménia, Bulgária, França, Áustria, Islândia e Irlanda), 
utilizando metodologias melhor padronizadas. 

_Objetivo 

O objetivo deste estudo foi estimar a prevalência da perturba-
ção do espectro do autismo na região Centro de Portugal, no 
âmbito do projeto ASDEU.
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_Material e métodos 

A população-alvo deste estudo foi composta por crianças 
de ambos os sexos e de qualquer etnia, com idades compre-
endidas entre os 7 e os 9 anos, a frequentar o ensino básico 
no ano escolar de 2016/2017, na região Centro de Portugal.

A par tir dos dados fornecidos pela Direção-Geral dos Esta-
belecimentos Escolares, foram selecionadas para rastreio 
todas as escolas com ‘Unidades de educação estruturada 
para apoio e inclusão de alunos com PEA’ (UA, n=41) ou 
‘Unidades de apoio especial izado para a educação de alu-
nos com multidef iciência e cegueira ou surdez congénita’ 
(UM, n=34) e ainda, através de seleção aleatória, cerca de 
10% das escolas públicas ou privadas sem UA ou UM (esco-
las regulares) da região Centro (n=122). 

Toda a documentação necessária à participação no estudo 
foi enviada às escolas selecionadas, incluindo notas informa-

tivas para os professores e declarações de consentimento 
para participação. Para o rastreio das crianças nas escolas 
utilizou-se um questionário, designado Teacher Nomination 
Form (TNF) (9), previamente traduzido e validado. Este formu-
lário solicita aos professores que indiquem se um ou mais 
dos seus alunos (até 4) apresenta uma ou mais de seis carac-
terísticas de comportamento associadas à PEA descritas. 
As crianças nomeadas pelos professores foram incluídas no 
estudo após consentimento informado por escrito dos pais, 
obtido através escola. 

Para diagnóstico da PEA, as cr ianças nomeadas foram ava-
l iadas por equipa cl ínica de referência na região Centro, 
uti l izando instrumentos de diagnóstico estandardizados e 
cumprindo cr itér ios da DSM-V 1. 

A prevalência da PEA (P) foi calculada para cada tipo de 
escola através do algor itmo: 

em que n, a, e, d correspondem respetivamente ao número 
de crianças amostradas, nomeadas, avaliadas e diagnostica-
das em cada tipo de escola. A prevalência global (Pt) foi esti-
mada através da fórmula: 

em que  o numerador representa a soma dos produtos da 
população total em cada tipo de escola (N1, N2, N3) pela 
prevalência calculada para cada tipo de escola (P1, P2, P3) 
e Nt representa a população total.

A figura 1 descreve o fluxograma para as diferentes fases do 
estudo.

_Resultados  

De um total de 77 717 alunos entre os 7 e 9 anos de idade, 
matr iculados no ano escolar de 2016/2017 nas escolas da 
região Centro, este estudo abrangeu 13 690 alunos, cerca 
de 18% da população nesta faixa etár ia. A taxa global de 
resposta das escolas foi de 88%, após vár ios ciclos de con-
tactos por emai l, te lefone e algumas visitas presenciais
(taxas de reposta de 91%, 88% e 76% para as escolas sem 
unidades de apoio especializado, com UA ou com UM, respe-
tivamente). A figura 2 resume os dados das várias fases do 
estudo.

Util izando o TNF, os professores nomearam um total de 195 
alunos (1,4% dos alunos rastreados), incluindo 60, 114 e 21 
alunos de escolas regulares, com UA ou com UM, respetiva-
mente. Foram obtidas autorizações dos pais ou responsáveis 
legais de 96 (49%) das crianças nomeadas para participar 

na fase de avaliação clínica do estudo. No total foram avalia-
das 85 (89%) crianças com autorização parental, distribuídas 
pelas várias tipologias de escolas como indicado na figura 2. 
O diagnóstico de PEA foi confirmado em 55 das 85 crianças 
avaliadas (64,7%), nomeadamente em 6, 46 e 3 crianças de 
escolas regulares, com UA e com UM, respetivamente.

A prevalência de PEA global na região Centro foi de 0,5% 
(IC95% 0,3-0,7) (tabela 1). A prevalência foi significativamente 
mais elevada nas escolas com UA (3,3%) do que nas esco-
las regulares ou com UM (0,3% em ambas as tipologias), indi-
cando que a maioria das crianças com PEA da região Centro 
estava matriculada em programas educacionais que lhes pro-
porcionariam melhores oportunidades de desenvolvimento.

_Discussão e conclusão 

A variabilidade na prevalência entre escolas com várias tipo-
logias, cerca de 6 vezes mais elevada em escolas com UA, 
mostram que na região Centro as crianças com autismo 
nesta faixa etária estão na sua maioria a receber o apoio 
educacional mais indicado para a sua perturbação, o que se 
poderá traduzir, a longo prazo, num prognóstico mais favorá-
vel. Estas unidades prestam apoios diferenciados, com res-
postas educativas específ icas que melhoram a qualidade de 
vida das crianças com PEA, potenciando a sua autonomia, 
interação e comunicação. De notar que o número de novos 
diagnósticos foi mais baixo nas escolas com UA do que nas 

escolas regulares ou com UM, indicando que a maioria das 
crianças com diagnóstico prévio de PEA estavam adequada-
mente encaminhadas pelos serviços de referência.  

Os resultados na região Centro são comparáveis à estimativa 
de prevalência em vários dos países do estudo ASDEU cuja 
metodologia de rastreio se baseou no TNF, nomeadamente 
no País Basco (Espanha), região de Varsóvia (Polónia) ou na 
Roménia, com prevalências de 0,59%, 0,69% e 0,72% (10,11), 
respetivamente. A prevalência foi mais baixa na região de 
Plovdiv (Bulgária) (0,27%) (11) e mais elevada na região de 
Pisa (Itália) (1,15%) (12). Apesar do ênfase numa metodologia 
harmonizada para o estudo ASDEU, esta não foi conseguida 
na sua totalidade mesmo na fase de rastreio, com regiões a 
omitirem o TNF e /ou a util izarem o Social Communication 
Questionnaire (SCQ) preenchido pelos pais (11). O projeto 
ASDEU incluiu ainda estimativas de prevalência baseadas na 
análise de registos em França, Dinamarca, Finlândia e Islân-
dia, que variaram entre 0,48% e 3,3% (13). No global, não 
foi possível encontrar um padrão de prevalências associado 
a abordagens específ icas.  A obtenção de intervalos de con-
fiança mais estreitos sugere que a análise de registos, pos-
sivelmente devido à maior dimensão da população alvo, a 
util ização do TNF e melhores taxas de resposta de professo-
res e pais permitem uma maior precisão nas estimativas. As 
razões para a variabilidade regional de prevalências obser-
vada no estudo ASDEU, incluindo de ordem social, cultural, 

ambiental ou as práticas educacionais ou médicas, devem 
ser melhor investigadas (7,8,11,14-16). 

A prevalência da PEA encontrada na região Centro foi superior 
à reportada relativamente ao ano escolar de 1999/2000 (5), 
que foi de 0,125% na região Centro. A metodologia utilizada 
nesse estudo epidemiológico foi muito semelhante à pre-
sente, mas alargada a todo o Portugal continental e Açores. 
Na altura foram encontradas assimetrias regionais marcadas 
na prevalência, com estimativas mais elevadas na região 
Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Açores. O aumento na preva-
lência, em Portugal e a nível global, poderá estar relacionado 
com as alterações nos critérios de diagnóstico, que com a 
DSM-V expandiram o conceito de autismo e são mais inclusi-
vos em termos de apresentação clínica. No primeiro estudo 
foi também notória a ausência de nomeações de crianças 
com nível funcional mais elevado, sugerindo que o conheci-
mento dos professores sobre comportamentos no espetro do 
autismo evoluiu ao longo desta década através de mais recur-
sos, formação e informação. A maior consciencialização para 
a PEA de familiares e profissionais de saúde e educação e, 
finalmente, fatores de ordem social, biológica ou ambiental 
poderão ainda contribuir para o aumento da prevalência glo-
balmente observado (7,8). 

Dada a importância do conhecimento da prevalência da PEA 
para a adequada programação de recursos educacionais e 
de saúde, será importante estender este estudo a nível nacio-
nal, assim como a sua repetição periódica. Finalmente, o foco 
deveria ser alargado em termos de faixa etária, uma vez que 
as opções de vida e os recursos disponíveis são muito limita-
das após a transição para a idade adulta e requerem urgente 
programação.   
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_Material e métodos 

A população-alvo deste estudo foi composta por crianças 
de ambos os sexos e de qualquer etnia, com idades compre-
endidas entre os 7 e os 9 anos, a frequentar o ensino básico 
no ano escolar de 2016/2017, na região Centro de Portugal.

A par tir dos dados fornecidos pela Direção-Geral dos Esta-
belecimentos Escolares, foram selecionadas para rastreio 
todas as escolas com ‘Unidades de educação estruturada 
para apoio e inclusão de alunos com PEA’ (UA, n=41) ou 
‘Unidades de apoio especial izado para a educação de alu-
nos com multidef iciência e cegueira ou surdez congénita’ 
(UM, n=34) e ainda, através de seleção aleatória, cerca de 
10% das escolas públicas ou privadas sem UA ou UM (esco-
las regulares) da região Centro (n=122). 

Toda a documentação necessária à participação no estudo 
foi enviada às escolas selecionadas, incluindo notas informa-

tivas para os professores e declarações de consentimento 
para participação. Para o rastreio das crianças nas escolas 
utilizou-se um questionário, designado Teacher Nomination 
Form (TNF) (9), previamente traduzido e validado. Este formu-
lário solicita aos professores que indiquem se um ou mais 
dos seus alunos (até 4) apresenta uma ou mais de seis carac-
terísticas de comportamento associadas à PEA descritas. 
As crianças nomeadas pelos professores foram incluídas no 
estudo após consentimento informado por escrito dos pais, 
obtido através escola. 

Para diagnóstico da PEA, as cr ianças nomeadas foram ava-
l iadas por equipa cl ínica de referência na região Centro, 
uti l izando instrumentos de diagnóstico estandardizados e 
cumprindo cr itér ios da DSM-V 1. 
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A prevalência da PEA (P) foi calculada para cada tipo de 
escola através do algor itmo: 

em que n, a, e, d correspondem respetivamente ao número 
de crianças amostradas, nomeadas, avaliadas e diagnostica-
das em cada tipo de escola. A prevalência global (Pt) foi esti-
mada através da fórmula: 

em que  o numerador representa a soma dos produtos da 
população total em cada tipo de escola (N1, N2, N3) pela 
prevalência calculada para cada tipo de escola (P1, P2, P3) 
e Nt representa a população total.

A figura 1 descreve o fluxograma para as diferentes fases do 
estudo.

_Resultados  

De um total de 77 717 alunos entre os 7 e 9 anos de idade, 
matr iculados no ano escolar de 2016/2017 nas escolas da 
região Centro, este estudo abrangeu 13 690 alunos, cerca 
de 18% da população nesta faixa etár ia. A taxa global de 
resposta das escolas foi de 88%, após vár ios ciclos de con-
tactos por emai l, te lefone e algumas visitas presenciais
(taxas de reposta de 91%, 88% e 76% para as escolas sem 
unidades de apoio especializado, com UA ou com UM, respe-
tivamente). A figura 2 resume os dados das várias fases do 
estudo.

Util izando o TNF, os professores nomearam um total de 195 
alunos (1,4% dos alunos rastreados), incluindo 60, 114 e 21 
alunos de escolas regulares, com UA ou com UM, respetiva-
mente. Foram obtidas autorizações dos pais ou responsáveis 
legais de 96 (49%) das crianças nomeadas para participar 

Figura 1: Fluxograma resumindo as fases do estudo da prevalência da PEA na região Centro de Portugal.
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na fase de avaliação clínica do estudo. No total foram avalia-
das 85 (89%) crianças com autorização parental, distribuídas 
pelas várias tipologias de escolas como indicado na figura 2. 
O diagnóstico de PEA foi confirmado em 55 das 85 crianças 
avaliadas (64,7%), nomeadamente em 6, 46 e 3 crianças de 
escolas regulares, com UA e com UM, respetivamente.

A prevalência de PEA global na região Centro foi de 0,5% 
(IC95% 0,3-0,7) (tabela 1). A prevalência foi significativamente 
mais elevada nas escolas com UA (3,3%) do que nas esco-
las regulares ou com UM (0,3% em ambas as tipologias), indi-
cando que a maioria das crianças com PEA da região Centro 
estava matriculada em programas educacionais que lhes pro-
porcionariam melhores oportunidades de desenvolvimento.

_Discussão e conclusão 

A variabilidade na prevalência entre escolas com várias tipo-
logias, cerca de 6 vezes mais elevada em escolas com UA, 
mostram que na região Centro as crianças com autismo 
nesta faixa etária estão na sua maioria a receber o apoio 
educacional mais indicado para a sua perturbação, o que se 
poderá traduzir, a longo prazo, num prognóstico mais favorá-
vel. Estas unidades prestam apoios diferenciados, com res-
postas educativas específ icas que melhoram a qualidade de 
vida das crianças com PEA, potenciando a sua autonomia, 
interação e comunicação. De notar que o número de novos 
diagnósticos foi mais baixo nas escolas com UA do que nas 

escolas regulares ou com UM, indicando que a maioria das 
crianças com diagnóstico prévio de PEA estavam adequada-
mente encaminhadas pelos serviços de referência.  

Os resultados na região Centro são comparáveis à estimativa 
de prevalência em vários dos países do estudo ASDEU cuja 
metodologia de rastreio se baseou no TNF, nomeadamente 
no País Basco (Espanha), região de Varsóvia (Polónia) ou na 
Roménia, com prevalências de 0,59%, 0,69% e 0,72% (10,11), 
respetivamente. A prevalência foi mais baixa na região de 
Plovdiv (Bulgária) (0,27%) (11) e mais elevada na região de 
Pisa (Itália) (1,15%) (12). Apesar do ênfase numa metodologia 
harmonizada para o estudo ASDEU, esta não foi conseguida 
na sua totalidade mesmo na fase de rastreio, com regiões a 
omitirem o TNF e /ou a util izarem o Social Communication 
Questionnaire (SCQ) preenchido pelos pais (11). O projeto 
ASDEU incluiu ainda estimativas de prevalência baseadas na 
análise de registos em França, Dinamarca, Finlândia e Islân-
dia, que variaram entre 0,48% e 3,3% (13). No global, não 
foi possível encontrar um padrão de prevalências associado 
a abordagens específ icas.  A obtenção de intervalos de con-
fiança mais estreitos sugere que a análise de registos, pos-
sivelmente devido à maior dimensão da população alvo, a 
util ização do TNF e melhores taxas de resposta de professo-
res e pais permitem uma maior precisão nas estimativas. As 
razões para a variabilidade regional de prevalências obser-
vada no estudo ASDEU, incluindo de ordem social, cultural, 

ambiental ou as práticas educacionais ou médicas, devem 
ser melhor investigadas (7,8,11,14-16). 

A prevalência da PEA encontrada na região Centro foi superior 
à reportada relativamente ao ano escolar de 1999/2000 (5), 
que foi de 0,125% na região Centro. A metodologia utilizada 
nesse estudo epidemiológico foi muito semelhante à pre-
sente, mas alargada a todo o Portugal continental e Açores. 
Na altura foram encontradas assimetrias regionais marcadas 
na prevalência, com estimativas mais elevadas na região 
Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Açores. O aumento na preva-
lência, em Portugal e a nível global, poderá estar relacionado 
com as alterações nos critérios de diagnóstico, que com a 
DSM-V expandiram o conceito de autismo e são mais inclusi-
vos em termos de apresentação clínica. No primeiro estudo 
foi também notória a ausência de nomeações de crianças 
com nível funcional mais elevado, sugerindo que o conheci-
mento dos professores sobre comportamentos no espetro do 
autismo evoluiu ao longo desta década através de mais recur-
sos, formação e informação. A maior consciencialização para 
a PEA de familiares e profissionais de saúde e educação e, 
finalmente, fatores de ordem social, biológica ou ambiental 
poderão ainda contribuir para o aumento da prevalência glo-
balmente observado (7,8). 

Dada a importância do conhecimento da prevalência da PEA 
para a adequada programação de recursos educacionais e 
de saúde, será importante estender este estudo a nível nacio-
nal, assim como a sua repetição periódica. Finalmente, o foco 
deveria ser alargado em termos de faixa etária, uma vez que 
as opções de vida e os recursos disponíveis são muito limita-
das após a transição para a idade adulta e requerem urgente 
programação.   
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A prevalência da PEA (P) foi calculada para cada tipo de 
escola através do algor itmo: 

em que n, a, e, d correspondem respetivamente ao número 
de crianças amostradas, nomeadas, avaliadas e diagnostica-
das em cada tipo de escola. A prevalência global (Pt) foi esti-
mada através da fórmula: 

em que  o numerador representa a soma dos produtos da 
população total em cada tipo de escola (N1, N2, N3) pela 
prevalência calculada para cada tipo de escola (P1, P2, P3) 
e Nt representa a população total.

A figura 1 descreve o fluxograma para as diferentes fases do 
estudo.

_Resultados  

De um total de 77 717 alunos entre os 7 e 9 anos de idade, 
matr iculados no ano escolar de 2016/2017 nas escolas da 
região Centro, este estudo abrangeu 13 690 alunos, cerca 
de 18% da população nesta faixa etár ia. A taxa global de 
resposta das escolas foi de 88%, após vár ios ciclos de con-
tactos por emai l, te lefone e algumas visitas presenciais
(taxas de reposta de 91%, 88% e 76% para as escolas sem 
unidades de apoio especializado, com UA ou com UM, respe-
tivamente). A figura 2 resume os dados das várias fases do 
estudo.

Util izando o TNF, os professores nomearam um total de 195 
alunos (1,4% dos alunos rastreados), incluindo 60, 114 e 21 
alunos de escolas regulares, com UA ou com UM, respetiva-
mente. Foram obtidas autorizações dos pais ou responsáveis 
legais de 96 (49%) das crianças nomeadas para participar 
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Figura 2: Resultados nas várias fases do estudo – rastreio, diagnóstico e prevalência.
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na fase de avaliação clínica do estudo. No total foram avalia-
das 85 (89%) crianças com autorização parental, distribuídas 
pelas várias tipologias de escolas como indicado na figura 2. 
O diagnóstico de PEA foi confirmado em 55 das 85 crianças 
avaliadas (64,7%), nomeadamente em 6, 46 e 3 crianças de 
escolas regulares, com UA e com UM, respetivamente.

A prevalência de PEA global na região Centro foi de 0,5% 
(IC95% 0,3-0,7) (tabela 1). A prevalência foi significativamente 
mais elevada nas escolas com UA (3,3%) do que nas esco-
las regulares ou com UM (0,3% em ambas as tipologias), indi-
cando que a maioria das crianças com PEA da região Centro 
estava matriculada em programas educacionais que lhes pro-
porcionariam melhores oportunidades de desenvolvimento.

_Discussão e conclusão 

A variabilidade na prevalência entre escolas com várias tipo-
logias, cerca de 6 vezes mais elevada em escolas com UA, 
mostram que na região Centro as crianças com autismo 
nesta faixa etária estão na sua maioria a receber o apoio 
educacional mais indicado para a sua perturbação, o que se 
poderá traduzir, a longo prazo, num prognóstico mais favorá-
vel. Estas unidades prestam apoios diferenciados, com res-
postas educativas específ icas que melhoram a qualidade de 
vida das crianças com PEA, potenciando a sua autonomia, 
interação e comunicação. De notar que o número de novos 
diagnósticos foi mais baixo nas escolas com UA do que nas 

escolas regulares ou com UM, indicando que a maioria das 
crianças com diagnóstico prévio de PEA estavam adequada-
mente encaminhadas pelos serviços de referência.  

Os resultados na região Centro são comparáveis à estimativa 
de prevalência em vários dos países do estudo ASDEU cuja 
metodologia de rastreio se baseou no TNF, nomeadamente 
no País Basco (Espanha), região de Varsóvia (Polónia) ou na 
Roménia, com prevalências de 0,59%, 0,69% e 0,72% (10,11), 
respetivamente. A prevalência foi mais baixa na região de 
Plovdiv (Bulgária) (0,27%) (11) e mais elevada na região de 
Pisa (Itália) (1,15%) (12). Apesar do ênfase numa metodologia 
harmonizada para o estudo ASDEU, esta não foi conseguida 
na sua totalidade mesmo na fase de rastreio, com regiões a 
omitirem o TNF e /ou a util izarem o Social Communication 
Questionnaire (SCQ) preenchido pelos pais (11). O projeto 
ASDEU incluiu ainda estimativas de prevalência baseadas na 
análise de registos em França, Dinamarca, Finlândia e Islân-
dia, que variaram entre 0,48% e 3,3% (13). No global, não 
foi possível encontrar um padrão de prevalências associado 
a abordagens específ icas.  A obtenção de intervalos de con-
fiança mais estreitos sugere que a análise de registos, pos-
sivelmente devido à maior dimensão da população alvo, a 
util ização do TNF e melhores taxas de resposta de professo-
res e pais permitem uma maior precisão nas estimativas. As 
razões para a variabilidade regional de prevalências obser-
vada no estudo ASDEU, incluindo de ordem social, cultural, 

ambiental ou as práticas educacionais ou médicas, devem 
ser melhor investigadas (7,8,11,14-16). 

A prevalência da PEA encontrada na região Centro foi superior 
à reportada relativamente ao ano escolar de 1999/2000 (5), 
que foi de 0,125% na região Centro. A metodologia utilizada 
nesse estudo epidemiológico foi muito semelhante à pre-
sente, mas alargada a todo o Portugal continental e Açores. 
Na altura foram encontradas assimetrias regionais marcadas 
na prevalência, com estimativas mais elevadas na região 
Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Açores. O aumento na preva-
lência, em Portugal e a nível global, poderá estar relacionado 
com as alterações nos critérios de diagnóstico, que com a 
DSM-V expandiram o conceito de autismo e são mais inclusi-
vos em termos de apresentação clínica. No primeiro estudo 
foi também notória a ausência de nomeações de crianças 
com nível funcional mais elevado, sugerindo que o conheci-
mento dos professores sobre comportamentos no espetro do 
autismo evoluiu ao longo desta década através de mais recur-
sos, formação e informação. A maior consciencialização para 
a PEA de familiares e profissionais de saúde e educação e, 
finalmente, fatores de ordem social, biológica ou ambiental 
poderão ainda contribuir para o aumento da prevalência glo-
balmente observado (7,8). 

Dada a importância do conhecimento da prevalência da PEA 
para a adequada programação de recursos educacionais e 
de saúde, será importante estender este estudo a nível nacio-
nal, assim como a sua repetição periódica. Finalmente, o foco 
deveria ser alargado em termos de faixa etária, uma vez que 
as opções de vida e os recursos disponíveis são muito limita-
das após a transição para a idade adulta e requerem urgente 
programação.   
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_Material e métodos 

A população-alvo deste estudo foi composta por crianças 
de ambos os sexos e de qualquer etnia, com idades compre-
endidas entre os 7 e os 9 anos, a frequentar o ensino básico 
no ano escolar de 2016/2017, na região Centro de Portugal.

A par tir dos dados fornecidos pela Direção-Geral dos Esta-
belecimentos Escolares, foram selecionadas para rastreio 
todas as escolas com ‘Unidades de educação estruturada 
para apoio e inclusão de alunos com PEA’ (UA, n=41) ou 
‘Unidades de apoio especial izado para a educação de alu-
nos com multidef iciência e cegueira ou surdez congénita’ 
(UM, n=34) e ainda, através de seleção aleatória, cerca de 
10% das escolas públicas ou privadas sem UA ou UM (esco-
las regulares) da região Centro (n=122). 

Toda a documentação necessária à participação no estudo 
foi enviada às escolas selecionadas, incluindo notas informa-

tivas para os professores e declarações de consentimento 
para participação. Para o rastreio das crianças nas escolas 
utilizou-se um questionário, designado Teacher Nomination 
Form (TNF) (9), previamente traduzido e validado. Este formu-
lário solicita aos professores que indiquem se um ou mais 
dos seus alunos (até 4) apresenta uma ou mais de seis carac-
terísticas de comportamento associadas à PEA descritas. 
As crianças nomeadas pelos professores foram incluídas no 
estudo após consentimento informado por escrito dos pais, 
obtido através escola. 

Para diagnóstico da PEA, as cr ianças nomeadas foram ava-
l iadas por equipa cl ínica de referência na região Centro, 
uti l izando instrumentos de diagnóstico estandardizados e 
cumprindo cr itér ios da DSM-V 1. 

A prevalência da PEA (P) foi calculada para cada tipo de 
escola através do algor itmo: 

em que n, a, e, d correspondem respetivamente ao número 
de crianças amostradas, nomeadas, avaliadas e diagnostica-
das em cada tipo de escola. A prevalência global (Pt) foi esti-
mada através da fórmula: 

em que  o numerador representa a soma dos produtos da 
população total em cada tipo de escola (N1, N2, N3) pela 
prevalência calculada para cada tipo de escola (P1, P2, P3) 
e Nt representa a população total.

A figura 1 descreve o fluxograma para as diferentes fases do 
estudo.

_Resultados  

De um total de 77 717 alunos entre os 7 e 9 anos de idade, 
matr iculados no ano escolar de 2016/2017 nas escolas da 
região Centro, este estudo abrangeu 13 690 alunos, cerca 
de 18% da população nesta faixa etár ia. A taxa global de 
resposta das escolas foi de 88%, após vár ios ciclos de con-
tactos por emai l, te lefone e algumas visitas presenciais
(taxas de reposta de 91%, 88% e 76% para as escolas sem 
unidades de apoio especializado, com UA ou com UM, respe-
tivamente). A figura 2 resume os dados das várias fases do 
estudo.

Util izando o TNF, os professores nomearam um total de 195 
alunos (1,4% dos alunos rastreados), incluindo 60, 114 e 21 
alunos de escolas regulares, com UA ou com UM, respetiva-
mente. Foram obtidas autorizações dos pais ou responsáveis 
legais de 96 (49%) das crianças nomeadas para participar 
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na fase de avaliação clínica do estudo. No total foram avalia-
das 85 (89%) crianças com autorização parental, distribuídas 
pelas várias tipologias de escolas como indicado na figura 2. 
O diagnóstico de PEA foi confirmado em 55 das 85 crianças 
avaliadas (64,7%), nomeadamente em 6, 46 e 3 crianças de 
escolas regulares, com UA e com UM, respetivamente.

A prevalência de PEA global na região Centro foi de 0,5% 
(IC95% 0,3-0,7) (tabela 1). A prevalência foi significativamente 
mais elevada nas escolas com UA (3,3%) do que nas esco-
las regulares ou com UM (0,3% em ambas as tipologias), indi-
cando que a maioria das crianças com PEA da região Centro 
estava matriculada em programas educacionais que lhes pro-
porcionariam melhores oportunidades de desenvolvimento.

_Discussão e conclusão 

A variabilidade na prevalência entre escolas com várias tipo-
logias, cerca de 6 vezes mais elevada em escolas com UA, 
mostram que na região Centro as crianças com autismo 
nesta faixa etária estão na sua maioria a receber o apoio 
educacional mais indicado para a sua perturbação, o que se 
poderá traduzir, a longo prazo, num prognóstico mais favorá-
vel. Estas unidades prestam apoios diferenciados, com res-
postas educativas específ icas que melhoram a qualidade de 
vida das crianças com PEA, potenciando a sua autonomia, 
interação e comunicação. De notar que o número de novos 
diagnósticos foi mais baixo nas escolas com UA do que nas 

escolas regulares ou com UM, indicando que a maioria das 
crianças com diagnóstico prévio de PEA estavam adequada-
mente encaminhadas pelos serviços de referência.  

Os resultados na região Centro são comparáveis à estimativa 
de prevalência em vários dos países do estudo ASDEU cuja 
metodologia de rastreio se baseou no TNF, nomeadamente 
no País Basco (Espanha), região de Varsóvia (Polónia) ou na 
Roménia, com prevalências de 0,59%, 0,69% e 0,72% (10,11), 
respetivamente. A prevalência foi mais baixa na região de 
Plovdiv (Bulgária) (0,27%) (11) e mais elevada na região de 
Pisa (Itália) (1,15%) (12). Apesar do ênfase numa metodologia 
harmonizada para o estudo ASDEU, esta não foi conseguida 
na sua totalidade mesmo na fase de rastreio, com regiões a 
omitirem o TNF e /ou a util izarem o Social Communication 
Questionnaire (SCQ) preenchido pelos pais (11). O projeto 
ASDEU incluiu ainda estimativas de prevalência baseadas na 
análise de registos em França, Dinamarca, Finlândia e Islân-
dia, que variaram entre 0,48% e 3,3% (13). No global, não 
foi possível encontrar um padrão de prevalências associado 
a abordagens específ icas.  A obtenção de intervalos de con-
fiança mais estreitos sugere que a análise de registos, pos-
sivelmente devido à maior dimensão da população alvo, a 
util ização do TNF e melhores taxas de resposta de professo-
res e pais permitem uma maior precisão nas estimativas. As 
razões para a variabilidade regional de prevalências obser-
vada no estudo ASDEU, incluindo de ordem social, cultural, 
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Tabela 1: Prevalência da PEA na região Centro de Portugal, global e nas três tipologias de escolas analisadas, 
no ano letivo de 2016/2017. 

σ 2P (%)deanN IC 95% L imite
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IC 95% L imite
Infer ior
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4 952
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114

21

195
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7
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6

46

3
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0,3

3,3

0,3

0,5

0,1

2,7
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0,3

0,5

3,9

0,6

0,7

1,16x10-06
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2,00x10-06
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un idades de apo io 
espec ia l i zado

Esco las p r imár i as com 
Un idades de Au t i smo

Esco las p r imár i as com 
Un idades Mu l t ide f i c i ênc ia

Tota l

N – população tota l de cr ianças entre os 7 e 9 anos de idade  matr iculadas em escolas da região Centro de Por tugal; n – número de cr ianças amostradas;
a – número de cr ianças nomeadas; e – número de cr ianças ava l iadas; d – número de cr ianças d iagnost icadas; P – preva lênc ia; σ 2 – var iânc ia

ambiental ou as práticas educacionais ou médicas, devem 
ser melhor investigadas (7,8,11,14-16). 

A prevalência da PEA encontrada na região Centro foi superior 
à reportada relativamente ao ano escolar de 1999/2000 (5), 
que foi de 0,125% na região Centro. A metodologia utilizada 
nesse estudo epidemiológico foi muito semelhante à pre-
sente, mas alargada a todo o Portugal continental e Açores. 
Na altura foram encontradas assimetrias regionais marcadas 
na prevalência, com estimativas mais elevadas na região 
Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Açores. O aumento na preva-
lência, em Portugal e a nível global, poderá estar relacionado 
com as alterações nos critérios de diagnóstico, que com a 
DSM-V expandiram o conceito de autismo e são mais inclusi-
vos em termos de apresentação clínica. No primeiro estudo 
foi também notória a ausência de nomeações de crianças 
com nível funcional mais elevado, sugerindo que o conheci-
mento dos professores sobre comportamentos no espetro do 
autismo evoluiu ao longo desta década através de mais recur-
sos, formação e informação. A maior consciencialização para 
a PEA de familiares e profissionais de saúde e educação e, 
finalmente, fatores de ordem social, biológica ou ambiental 
poderão ainda contribuir para o aumento da prevalência glo-
balmente observado (7,8). 

Dada a importância do conhecimento da prevalência da PEA 
para a adequada programação de recursos educacionais e 
de saúde, será importante estender este estudo a nível nacio-
nal, assim como a sua repetição periódica. Finalmente, o foco 
deveria ser alargado em termos de faixa etária, uma vez que 
as opções de vida e os recursos disponíveis são muito limita-
das após a transição para a idade adulta e requerem urgente 
programação.   
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_Material e métodos 

A população-alvo deste estudo foi composta por crianças 
de ambos os sexos e de qualquer etnia, com idades compre-
endidas entre os 7 e os 9 anos, a frequentar o ensino básico 
no ano escolar de 2016/2017, na região Centro de Portugal.

A par tir dos dados fornecidos pela Direção-Geral dos Esta-
belecimentos Escolares, foram selecionadas para rastreio 
todas as escolas com ‘Unidades de educação estruturada 
para apoio e inclusão de alunos com PEA’ (UA, n=41) ou 
‘Unidades de apoio especial izado para a educação de alu-
nos com multidef iciência e cegueira ou surdez congénita’ 
(UM, n=34) e ainda, através de seleção aleatória, cerca de 
10% das escolas públicas ou privadas sem UA ou UM (esco-
las regulares) da região Centro (n=122). 

Toda a documentação necessária à participação no estudo 
foi enviada às escolas selecionadas, incluindo notas informa-

tivas para os professores e declarações de consentimento 
para participação. Para o rastreio das crianças nas escolas 
utilizou-se um questionário, designado Teacher Nomination 
Form (TNF) (9), previamente traduzido e validado. Este formu-
lário solicita aos professores que indiquem se um ou mais 
dos seus alunos (até 4) apresenta uma ou mais de seis carac-
terísticas de comportamento associadas à PEA descritas. 
As crianças nomeadas pelos professores foram incluídas no 
estudo após consentimento informado por escrito dos pais, 
obtido através escola. 

Para diagnóstico da PEA, as cr ianças nomeadas foram ava-
l iadas por equipa cl ínica de referência na região Centro, 
uti l izando instrumentos de diagnóstico estandardizados e 
cumprindo cr itér ios da DSM-V 1. 

A prevalência da PEA (P) foi calculada para cada tipo de 
escola através do algor itmo: 

em que n, a, e, d correspondem respetivamente ao número 
de crianças amostradas, nomeadas, avaliadas e diagnostica-
das em cada tipo de escola. A prevalência global (Pt) foi esti-
mada através da fórmula: 

em que  o numerador representa a soma dos produtos da 
população total em cada tipo de escola (N1, N2, N3) pela 
prevalência calculada para cada tipo de escola (P1, P2, P3) 
e Nt representa a população total.

A figura 1 descreve o fluxograma para as diferentes fases do 
estudo.

_Resultados  

De um total de 77 717 alunos entre os 7 e 9 anos de idade, 
matr iculados no ano escolar de 2016/2017 nas escolas da 
região Centro, este estudo abrangeu 13 690 alunos, cerca 
de 18% da população nesta faixa etár ia. A taxa global de 
resposta das escolas foi de 88%, após vár ios ciclos de con-
tactos por emai l, te lefone e algumas visitas presenciais
(taxas de reposta de 91%, 88% e 76% para as escolas sem 
unidades de apoio especializado, com UA ou com UM, respe-
tivamente). A figura 2 resume os dados das várias fases do 
estudo.

Util izando o TNF, os professores nomearam um total de 195 
alunos (1,4% dos alunos rastreados), incluindo 60, 114 e 21 
alunos de escolas regulares, com UA ou com UM, respetiva-
mente. Foram obtidas autorizações dos pais ou responsáveis 
legais de 96 (49%) das crianças nomeadas para participar 

na fase de avaliação clínica do estudo. No total foram avalia-
das 85 (89%) crianças com autorização parental, distribuídas 
pelas várias tipologias de escolas como indicado na figura 2. 
O diagnóstico de PEA foi confirmado em 55 das 85 crianças 
avaliadas (64,7%), nomeadamente em 6, 46 e 3 crianças de 
escolas regulares, com UA e com UM, respetivamente.

A prevalência de PEA global na região Centro foi de 0,5% 
(IC95% 0,3-0,7) (tabela 1). A prevalência foi significativamente 
mais elevada nas escolas com UA (3,3%) do que nas esco-
las regulares ou com UM (0,3% em ambas as tipologias), indi-
cando que a maioria das crianças com PEA da região Centro 
estava matriculada em programas educacionais que lhes pro-
porcionariam melhores oportunidades de desenvolvimento.

_Discussão e conclusão 

A variabilidade na prevalência entre escolas com várias tipo-
logias, cerca de 6 vezes mais elevada em escolas com UA, 
mostram que na região Centro as crianças com autismo 
nesta faixa etária estão na sua maioria a receber o apoio 
educacional mais indicado para a sua perturbação, o que se 
poderá traduzir, a longo prazo, num prognóstico mais favorá-
vel. Estas unidades prestam apoios diferenciados, com res-
postas educativas específ icas que melhoram a qualidade de 
vida das crianças com PEA, potenciando a sua autonomia, 
interação e comunicação. De notar que o número de novos 
diagnósticos foi mais baixo nas escolas com UA do que nas 

escolas regulares ou com UM, indicando que a maioria das 
crianças com diagnóstico prévio de PEA estavam adequada-
mente encaminhadas pelos serviços de referência.  

Os resultados na região Centro são comparáveis à estimativa 
de prevalência em vários dos países do estudo ASDEU cuja 
metodologia de rastreio se baseou no TNF, nomeadamente 
no País Basco (Espanha), região de Varsóvia (Polónia) ou na 
Roménia, com prevalências de 0,59%, 0,69% e 0,72% (10,11), 
respetivamente. A prevalência foi mais baixa na região de 
Plovdiv (Bulgária) (0,27%) (11) e mais elevada na região de 
Pisa (Itália) (1,15%) (12). Apesar do ênfase numa metodologia 
harmonizada para o estudo ASDEU, esta não foi conseguida 
na sua totalidade mesmo na fase de rastreio, com regiões a 
omitirem o TNF e /ou a util izarem o Social Communication 
Questionnaire (SCQ) preenchido pelos pais (11). O projeto 
ASDEU incluiu ainda estimativas de prevalência baseadas na 
análise de registos em França, Dinamarca, Finlândia e Islân-
dia, que variaram entre 0,48% e 3,3% (13). No global, não 
foi possível encontrar um padrão de prevalências associado 
a abordagens específ icas.  A obtenção de intervalos de con-
fiança mais estreitos sugere que a análise de registos, pos-
sivelmente devido à maior dimensão da população alvo, a 
util ização do TNF e melhores taxas de resposta de professo-
res e pais permitem uma maior precisão nas estimativas. As 
razões para a variabilidade regional de prevalências obser-
vada no estudo ASDEU, incluindo de ordem social, cultural, 

ambiental ou as práticas educacionais ou médicas, devem 
ser melhor investigadas (7,8,11,14-16). 

A prevalência da PEA encontrada na região Centro foi superior 
à reportada relativamente ao ano escolar de 1999/2000 (5), 
que foi de 0,125% na região Centro. A metodologia utilizada 
nesse estudo epidemiológico foi muito semelhante à pre-
sente, mas alargada a todo o Portugal continental e Açores. 
Na altura foram encontradas assimetrias regionais marcadas 
na prevalência, com estimativas mais elevadas na região 
Centro, Lisboa e Vale do Tejo e Açores. O aumento na preva-
lência, em Portugal e a nível global, poderá estar relacionado 
com as alterações nos critérios de diagnóstico, que com a 
DSM-V expandiram o conceito de autismo e são mais inclusi-
vos em termos de apresentação clínica. No primeiro estudo 
foi também notória a ausência de nomeações de crianças 
com nível funcional mais elevado, sugerindo que o conheci-
mento dos professores sobre comportamentos no espetro do 
autismo evoluiu ao longo desta década através de mais recur-
sos, formação e informação. A maior consciencialização para 
a PEA de familiares e profissionais de saúde e educação e, 
finalmente, fatores de ordem social, biológica ou ambiental 
poderão ainda contribuir para o aumento da prevalência glo-
balmente observado (7,8). 

Dada a importância do conhecimento da prevalência da PEA 
para a adequada programação de recursos educacionais e 
de saúde, será importante estender este estudo a nível nacio-
nal, assim como a sua repetição periódica. Finalmente, o foco 
deveria ser alargado em termos de faixa etária, uma vez que 
as opções de vida e os recursos disponíveis são muito limita-
das após a transição para a idade adulta e requerem urgente 
programação.   
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