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1 INTRODUCAO

Cerca de 2% de todos os nascidos vivos na Europa (cerca de 50.000 nascimentos por ano)
apresentam uma anomalia congénita (AC) e 80% destas sdao doencas raras(1). As AC sdo uma
das principais causas de mortalidade e morbidade infantil assim como de incapacidade de longa
duracdo (2). A etiologia das AC é multipla, tendo as causas genéticas e as causas ambientais um
papel relevante e frequentemente interrelacionado.

Entre 2003 a 2012, as AC foram associadas a cerca de 40% de todas as mortes infantis na Suécia
e em Inglaterra (3). Existe, no entanto, uma grande variacdo nas taxas de mortalidade infantil
na Europa; em 2013, as taxas de mortalidade infantil (dos 0 aos 14 anos) foram 60% mais altas
no Reino Unido e na Bélgica em comparacdo com a Suécia, e noutros 10 paises foram 30% mais
altas (4). Para identificar causas potencialmente evitaveis, é importante investigar as
desigualdades em saude na sobrevivéncia de criancas com AC em toda a Europa.

Em Portugal o Registo Nacional de Anomalias Congénitas (RENAC) é um instrumento estratégico
na vigilancia epidemioldgica das AC que ocorrem em Portugal. E um registo nosoldgico de base
populacional que recebe notificacGes de nascimentos com AC que ocorrem no Continente e nas
Regides Autdnomas dos Acores e da Madeira. A coordenagdo do RENAC encontra-se no
Departamento de Epidemiologia do Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge, IP desde

2007 (5).
Sdo objetivos do RENAC:

- Estimar a prevaléncia das AC em Portugal e caracterizar a sua epidemiologia,
nomeadamente a evolugdo temporal, a distribuicdo geografica por drea de residéncia da
mae durante a gravidez, e a distribuicdo por carateristicas sociodemograficas da mae e do
pai;

- Estabelecer e manter um sistema de vigilancia epidemiolégica que permita detetar a
ocorréncia de agregados de AC no espago e no tempo, promover a sua analise
epidemioldgica e divulgar o resultado dessa analise;

- Avaliar a efetividade de medidas de prevencgdo primadria na area das AC e avaliar o impacte
do diagnéstico pré-natal;

- Manter uma base de dados nacional, disponivel para a comunidade cientifica, a partir da

qual seja possivel realizar estudos epidemiolégicos na area das AC;
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- Participar na European Surveillence of Congenital Anomalies - EUROCAT- colaborando na
investigacdo relacionada com as causas e a preveng¢ao de nascimentos com AC, o seu
tratamento e os cuidados prestados as criancas afetadas.

Os centros notificadores, colaboram com o RENAC de forma voluntaria, notificando todos os

casos com AC por si diagnosticados.

Através do RENAC, Portugal participa na rede europeia de registos — EUROCAT - desde 1990

(6,7). Esta rede, principal fonte de informacdo sobre a epidemiologia das AC na Europa e que

teve o seu inicio em 1979, é constituida por um conjunto de 39 registos de base populacional,

correspondendo a 21 paises, com uma cobertura de mais de 29% dos nascimentos europeus.

Todos os registos recorrem a diversas fontes de informacdo para obter dados de elevada

gualidade, tanto em termos de detalhe de informacdo clinica e demografica, como de

diagndstico. Utilizar os mesmos critérios de qualidade e de diagndstico permite a comparacao
dos dados, e o desenvolvimento da vigilancia epidemioldgica das AC a nivel europeu, através
de estudos de multicéntricos.

Sdo notificados ao EUROCAT, todos os nascimentos com anomalias estruturais major,

associadas, ou ndo, a anomalias minor, assim como as anomalias cromossémicas observadas

em:
e Nados-vivos, sempre que detetadas até ao final do 12 ano de vida;
e Fetos mortos com idade gestacional igual ou superior a 20 semanas;
e Fetos submetidos a interrupcdo médica da gravidez, apds o diagndstico de uma AC
grave, independentemente da idade gestacional.

Sdo excluidos da notificacdo todos os nascimentos com defeitos metabdlicos ou funcionais,

deformacdes ou lesbes devidas a traumatismo de parto, ou anomalias estruturais minor

isoladas (7).

Centralmente o EUROCAT utiliza um programa de harmonizagdo para importar dados,

garantindo que as variaveis, definigdes e codificagdo sejam utilizadas de forma padronizada por

todos os registos. As AC sdo codificadas localmente usando, atualmente, a 102 revisao da

Classificagdo Estatistica Internacional de Doengas e Problemas Relacionados a Saude da

Organizagdo Mundial de Saude (8).

Desde 2015 que o EUROCAT integra a plataforma europeia para o registo das doengas raras,

sedeada no Joint Research Centre da Comissdo Europeia, localizado em Ispra, Italia.

A sobrevivéncia de criangcas com AC melhorou nos ultimos anos (8,9,10) na sequéncia da
melhoria dos cuidados pré-natais, neonatais e pediatricos, como sdo exemplo as criangas com

Sindrome de Down ou com anomalias cardiacas (9,11,12)
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Varios estudos mostraram que criangas com AC representam uma propor¢ao muito elevada de
todas as admissOes hospitalares, (14) mas, no entanto, ha pouca informacgdo sobre o tempo de
internamento, e por isso ha necessidade de mais informacgao sobre a vida dessas criangas, tanto
por parte dos pais como dos profissionais de saude.

Como citado anteriormente, a proporc¢do de criangas nascidas com AC que sobrevive para além
da infancia estda a aumentar. Conhecer o desempenho dessas criancas na escola e as suas
necessidades educacionais adicionais é cada vez mais importante, pois pode haver uma
populacdo crescente de criancas e jovens que necessitem de apoio e de recursos adicionais no
futuro. No entanto, ha uma escassez de informacgGes sobre esta situacdo (15,16). A American
Heart Association fez uma revisdo da literatura sobre criancas com AC cardiacas graves e
concluiu que elas correm um risco aumentado de atraso no desenvolvimento, particularmente
para recém-nascidos ou em idade infantil que necessitam de cirurgia cardiaca aberta (17).
Wehby e colegas (2015) também mostraram que criangas com fissuras orofaciais isoladas
corriam um risco muito maior de baixo aproveitamento escolar, comparativamente a colegas de
classe (18). Uma revisdo sistematica sobre resultados neurocognitivos apds anestesia geral e
cirurgia em criangas, concluiu que a exposicdo a anestesia geral em criancas pequenas afetou o
seu desenvolvimento em alguns dominios neurocognitivos (19).

O projeto EUROIinkCAT utilizando os dados que cada centro reportou para o registo europeu,
como esquematizado na figura 1, pretendeu investigar a sobrevivéncia, morbilidade e
resultados educacionais de criangas com AC especificas nos primeiros 10 anos de suas vidas.
Esta informacgao permitiria que fossem tomadas decisGes promotoras de apoio suficiente para

garantir que estas criangas alcancem todo o seu potencial na sociedade.

Registo Nacional de Anomalias Congénitas
(RENAC)

Registo nosoldgico de base populacional com o
objetivo de vigiar frequéncia de anomalias
congénitas em Portugal

EUROIinkCAT

Projeto de investigagdo para
estudar as necessidades clinicas
e educacionais de criangas

nascidas com patologias
Facilitar a relagdo entre
familias, profissionais e
investigadores

EUROCAT

Registo europeu de anomalias congénitas

eury

FIGURA 1. ESTRUTURA DE IMPLEMENTAGAO DO PROJETO EUROIinkCAT EM PORTUGAL
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2 ESTRUTURA E OBIJETIVOS

O projeto EUROIINkCAT teve duas grandes finalidades: a) investigar a evolugdo do estado de
saude de criancgas nascidas com AC durante os primeiros 10 anos de vida, e avaliar os custos de
hospitalizacGes durante os primeiros cinco anos de vida, assim como o acesso a educacdo; b)
facilitar o desenvolvimento de uma relacao mais reciproca entre familias com criangas com AC,
profissionais de saude e investigadores, através da plataforma online ConnectEpeople.

Este projeto procurou utilizar a experiéncia e a infraestrutura do EUROCAT para estabelecer um
conjunto de bases de dados harmonizadas, com informacdo a nivel europeu, sobre as
necessidades de criancgas nascidas com AC e, sempre que possivel, de criangas nascidas sem AC
(controlos).

Em 2017, todos os registos que colaboravam no EUROCAT foram convidados a participar no
projeto. Vinte e dois registos, localizados em 14 paises (Quadro 1), aceitaram ligar a informacdo
ja notificada ao EUROCAT, das criancas nascidas entre 1 de janeiro de 1995 a 31 de dezembro
de 2014 (20) com as bases de dados da mortalidade, morbilidade e educagao.

QUADRO 1. ORGANIZAGCOES RESPONSAVEIS PELOS REGISTOS DE ANOMALIAS CONGENITAS PARTICIPANTES NO PROJETO
EUROLINKCAT E RESPETIVOS PAISES DE ORIGEM

ORGANIZACAO PAIS

« Queen Mary University of London (QMUL)

« University of Ulster (UU)

« Newcastle University (NU) Reino Unido
o Public Health Wales (CARIS)

« BioMedical Computing Limited (BIOMED)

« Region Syddanmark, Hospital Lillebaelt (LIL) Dinamarca
« University of Ferrara (UNIFE) italia

« Consiglio Nazionale delle Ricerche - Institute of Clinical Physiology (CNR-IFC)

« Academisch Ziekenhuis Groningen (UMCG) Holanda

« Klinika za djecje bolesti Zagreb (KDB) Croacia

« Centre Hospitalier Universitaire Sud Réunion (ILDR) Franca

« Paris Registry of Congenital Malformations (INSERM U953)

« Centre Superior de Investigacion en Salud Publica (CSISP)

o Subdireccion de Salud Publica (BIOEF) Espanha

« Poznan University of Medical Sciences (PUMS) Poldnia

« National Institute for Welfare and Health (THL) Finlandia
o OMNI-Net Ukraine Birth Defects Program (OMNI NET) Ucrania

« Otto-von-Guericke University Magdeburg (OVGU) Alemanha
« Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge (INSA) Portugal

« Princiaal Instituut voor Hygiene (PIH) Bélgica
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O plano de trabalho do EUROIinkCAT foi desenvolvido considerando a implementagdo de um

método que pudesse maximizar a utilizacgdo dos dados em saude, recolhidos de forma

sistematica a nivel europeu, e desenvolver uma estratégia para a sua utilizagdo no futuro. O

estudo foi organizado em 8 WorkPackages (WP):

WP1 - Coordenagdao e gestdo: responsavel pela submissdo, gestdo financeira,

coordenacao organizacional, cientifica e disseminacdo dos resultados;

WP2 - Infraestrutura: responsavel por desenvolver a estrutura relativamente a ligacao
de dados, incluindo o apoio aos diferentes registos e a orientacdo na selecdao dos
controlos, bem como coordenar os procedimentos para a ligacao e agregacao dos dados

dos diferentes registos;

WP3 - Mortalidade: responsavel pela analise dos dados agregados para investigar

hipdteses especificas sobre a mortalidade;

WP4 - Morbilidade: responsdvel pela analise dos dados agregados para investigar

hipdteses especificas sobre a morbilidade;

WP5 - Educagdo: responsavel pela andlise dos dados agregados para investigar

hipdteses especificas sobre o percurso educativo;

WP6 - Precisdo e adequacgdo dos dados em saude: responsavel pela andlise da precisao,
adequacdo e limitagcdes dos dados em saude (a partir dos resultados do WP3 e WP4),

bem como por desenvolver algoritmos para superar essas dificuldades;

WP7 - Envolvimento dos pais: responsdvel por explorar o envolvimento dos pais,
nomeadamente, através da criagdo de uma plataforma online (ConnectEPeople) onde

os resultados seriam partilhados;

WP8 - Disseminagao: responsavel por coordenar as varias atividades de disseminagao,
algumas das quais sdo independentes, e advém do trabalho realizado nos diferentes
WPs, mais concretamente, pela organizag¢do de dois workshops (um inicial e outro no
fim do estudo) com o objetivo de elaborar e implementar planos nacionais de

divulgacao.
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FIGURA 2. PLANO DE TRABALHO E ORGANIZACAO DOS DIFERENTES WORKPACKAGES DO EUROIlinkCAT, RETIRADO DO

DOCUMENTO DE CANDIDATURA, SUBMETIDO EM 2017 AO HORIZON 2020.

O projeto também pretendeu evidenciar que informacgdes, disponiveis em bases de dados de

registos institucionais, poderiam ser utilizadas para aumentar o conhecimento acerca de

necessidades em saude e educacionais, das criancas com AC especificas, através dos seguintes

objetivos:

Avaliar a morbilidade, determinantes da doenga e percurso clinico das criancgas até aos

10 anos de idade, com AC especificas como Cardiopatias graves; Espinha Bifida; Fendas

labio-palatinas e Sindrome de Down;

= Avaliar se a morbilidade é menor quando a AC foi detetada através de diagndstico pré-

natal;

= Avaliar varia¢des geograficas na morbilidade, nas criancas com AC;

=  Avaliar os custos de hospitalizagdo durante os primeiros cinco anos de vida, nas criangas

com AC;

= Avaliar a associagdo entre a gravidade das AC (necessidade de uma ou mais cirurgias) e

eventos adversos de salde, durante o primeiro ano de vida;
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Analisar custos de saude, transferéncia hospitalar e necessidade de cirurgia associada

ao local de residéncia e a presenca de AC.

Avaliar a fiabilidade das bases de dados de saude eletrdnicas e desenvolver

recomendacdes para a sua utilizacdo e melhor precisao;

Estabelecer uma plataforma online - ConnectEpeople- através de redes sociais, para
desenvolvimento de uma relagdo mais reciproca entre familias de criangas com AC,

profissionais de saude e investigadores;

Contribuir para o desenvolvimento de uma base de dados central, harmonizada, que
permitisse uma analise global dos resultados de morbilidade de criancas com AC em

toda a Europa;

Potenciar o estabelecimento da infraestrutura e da metodologia de uma ferramenta de

investigac¢do disponivel, no futuro, a nivel nacional e europeu.

A implementagdo do projeto em Portugal teve duas grandes finalidades: a) ampliar o

conhecimento sobre a sobrevivéncia, salde e evolugdo clinica de criancas com AC, através de

uma infraestrutura e metodologia que pudesse ser utilizada para investigacdo a nivel nacional

apods o término do projeto; b) facilitar o desenvolvimento de uma relagdo mais reciproca entre

familias de criancas com AC, os profissionais de salde e os investigadores. Mais

especificamente, os objetivos a nivel nacional foram:

Avaliar a fiabilidade das bases de dados de saude eletréonicas e desenvolver

recomendacdes para a sua utilizacdo e melhor precisao;

Avaliar a morbilidade, determinantes da doenga e percurso clinico das criangas até aos
10 anos de idade, com anomalias especificas como Cardiopatias graves; Espinha Bifida;

Fendas labio-palatinas e Sindrome de Down;

Avaliar os custos de hospitalizagdo durante os primeiros cinco anos de vida nas criangas

com AC;

Investigar eventuais desigualdades socioecondmicas em saude nas criangas com AC;

Estabelecer através da plataforma online - ConnectEpeople - uma relagdo mais reciproca

entre familias de criangas com AC, profissionais de salde e investigadores;
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=  Contribuir para o desenvolvimento de uma base de dados central, padronizada, que
permita uma andlise global dos resultados de morbilidade de criancas com AC em toda

a Europa;

= Potenciar o estabelecimento da infraestrutura e da metodologia de uma ferramenta de

investigacdo disponivel, no futuro, a nivel nacional e europeu.

Os objetivos especificos enumerados corresponderam a participagdo portuguesa em quatro dos
8 WorkPackages do projeto: i) participacdo na implementacdo da infraestrutura para a ligacao
de dados (WP2); ii) ligacdo da base de dados das AC com a base de dados da morbilidade (WP4);

iii) envolvimento com os pais (WP7) e iv) atividades de disseminagdo (WP8).

As atividades e objetivos de cada um destes WPs foram desenvolvidas em parceria ou
colaboracdo com diversas instituicoes e organizagdes a nivel nacional, que podem ser

consultadas no Quadro 2. Os WP2 e WP4 implicaram a ligagdo de duas bases de dados:

= Registo Nacional de Anomalias Congénitas (RENAC) — registo anonimizado que contém
informacdo de cariz clinico e sociodemografico sobre o Feto ou o Recém-nascido e os

seus progenitores, sendo cada caso individualizado através do “N2 Local de Registo”;

= Base de Dados Nacional de Grupos de Diagndsticos Homogéneos (GDH) - base de dados
nacional que contém informacdo sobre episdodios de internamento, cirurgia de
ambulatério e ambulatdrio médico, das instituicdes hospitalares do Sistema Nacional de

Salde, codificadas e agrupadas em GDH (All Patient Diagnosis Related Groups).

Para desenvolver a ligacdo entre a base de dados do RENAC e a base de dados da morbilidade,
foi elaborado um protocolo de colaboragdo com a Administragdo Central do Sistema de Saude
(ACSS). Foram ainda convidados a participar 10 hospitais notificadores ao RENAC, tendo 7
aceitado, mas sé 4 conseguiram recuperar a informagao necessaria para a ACSS identificar cada

caso notificado ao RENAC, na sua base de dados.

A participagdo portuguesa no WP7 — ConnectEPeople, que implicava o envolvimento dos pais no
projeto, estabeleceu-se contacto e promoveu-se a colaboragao com diversas associa¢cdes de pais
e familiares de criangas com Cardiopatias; Espinha Bifida; Fendas |abio-palatinas e Sindrome de

Down (Quadro 2).

10
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QUADRO 2. INSTITUICOES E ORGANIZACOES QUE PARTICIPARAM NO ESTUDO EUROIinkCAT A NiVEL NACIONAL

Instituicdo/ Organizacdo

Centro Hospitalar Barreiro
Montijo

Centro Hospitalar de Setubal

Centro Hospitalar Lisboa Central
— Hospital D. Estefania

Hospital Dr. José Maria Grande

Administracdo Central do Sistema
de Saude (ACSS)

Pais21

APFP - Associagdo Portuguesa dos
Amigos das Criangas Portadoras
de Fendas Labio-Palatinas

ASBIHP - Associagdo Spina Bifida
e Hidrocefalia de Portugal

Coragdo Feliz - Associagdo de
Protecgdo e Apoio a Crianga com
Doenca Cardiaca

* O estudo “Dialogo entre familias, salide e investiga¢do” decorreu da colaboragdo portuguesa no projeto
europeu EUROIINkCAT e das atividades de disseminagao e pedidos de colaboragdo junto das associagdes,

Descricao

Hospital notificador

Hospital notificador

Hospital notificador

Hospital notificador

Grupo de pais e profissionais de
educagdo, com o objetivo de
promover a integragdo global dos
portadores de Trissomia 21,
perspetivando a sua educagdo e
formagao profissional.

Associagdo de cuidados para
criangas, disponibilizando a partilha
de informagdo com pais, cuidadores
e familias.

Instituicdo Particular de
Solidariedade Social que presta
apoio a pessoas com Spina Bifida ou
Hidrocefalia e suas familias.

Associagdo que promove O
conhecimento e a compreensao das
doencas cardiacas das criangas e dos
problemas relacionados com o
tratamento e a assisténcia dos
doentes.

tendo sido desenvolvido em contexto nacional apenas.

Colaboracao

Envio de dados
a ACSS

Ligacdo das bases
de dados

Colaboracdo na
disseminagao do
projeto juntos dos
seus associados e
participagao no
estudo “Dialogos
entre familias,
saude e
investigacao” *

11
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3 IMPLEMENTACAO

3.1 Linkage

O projeto EUROIinkCAT teve como base a estrutura ja existente do EUROCAT. Para a
implementacdo e desenvolvimento das atividades dos WPs 2 (Infraestrutura), WP3 (Mortalidade),
WP4 (Morbilidade), WP5 (Educac¢do) e WP6 (Precisao e adequacdo dos dados em saude), cada
registo que participou, promoveu a ligacdo das bases de dados de AC, através de identificadores
pessoais, com os registos nacionais (20,21). As ligagdes poderiam ser feitas com base em dados
de estatisticas vitais (registo do nascimento, registo dos dbitos) ou outras bases de dados
(registos hospitalares, registos de dispensa de medica¢do ou de acesso a educacdo), de acordo
com as disponibilidades e a capacidade de acessos dos diferentes registos (20,22).

De modo a ligar (do inglés linkage) a base de dados das AC com as outras bases de dados,
diferentes abordagens podiam ser utilizadas, nomeadamente a deterministica ou a
probabilistica. A primeira implica a ligacdo das diferentes bases de dados através de um
identificador pessoal Unico. Para tal, é necessaria a existéncia de um identificador (ou
identificadores) que permita a correspondéncia direta, e Unica, entre as bases de dados de AC
com as outras bases de dados. A liga¢do probabilistica pode ser realizada com base na utilizacdo
de uma ponderacdo, que representa a probabilidade de dois registos (caso com AC na base de
dados daas anomalias e caso com AC noutra base de dados) pertencerem ao mesmo individuo,
considerando a concordancia para um conjunto de identificadores parciais (variaveis) (23,24).
No ambito do EUROIinkCAT, o sucesso da ligacdo dos dados foi determinado pela proporgao de
casos notificados ao EUROCAT, para o periodo em estudo, que foi possivel ligar aos registos de
salide nacionais/vitais ou aos registos de mortalidade. A qualidade dos dados ligados foi
também avaliada pela concordancia entre a informagdo registada na base de dados do EUROCAT
e o conjunto de dados ligados para cinco variaveis principais (sexo, nascimento Unico/multiplo,
peso ao nascer, idade gestacional e idade materna na altura do parto) (20,25).

O WorkPackage 2 (Infraestrutura) foi responsavel por desenvolver a estrutura para a ligagdo de
dados, essencialmente para o desenvolvimento das atividades e objetivos preconizados nos
WP3 (Mortalidade), WP4 (Morbilidade), WP5 (Educa¢do) e WP6 (Precisdo e adequacdo dos
dados em saude). Além de determinar a capacidade que os registos de anomalias tiveram em
ligar os seus dados aos registos administrativos/clinicos/educacionais/de prescri¢do existentes,
foi realizada uma harmoniza¢do dos dados ligados pelos diferentes registos de AC. O resultado
final foi a constituicdo de uma base de dados central para o desenvolvimento dos estudos do

WP3 ao WP6.
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A nivel local, cada um dos registos participantes procedeu a uma andlise estatistica dos dados,
com a producdo de resultados agregados, os quais foram depois incluidos na base de dados

central (Figura 3).

Work Package 2: Overview

EUROCAT Congenital Anomaly (CA)
Registries

Standardised across Europe

Local databases

Mortality, Hospital Discharge Records, |
Prescriptions and Education

Not standardised across Europe

Standardise local datasets used in
study.

Link CA data to local datasets

Produce tables/results

Central
Results
Repository

Tables/results from each registry’s
linked datasets stored in CRR

FIGURA 3. PROCEDIMENTO DA IMPLEMENTAGAO DO WP2 — INFRAESTRUTURA (REPLICAGAO DA IMAGEM DO WEBSITE DO
EUROIInkCAT: HTTPS://WWW.EUROIinkCAT.EU/WP2-BUILDINGRESULTSREPOSITORY/WP2DETAILS)

A ligacdo dos casos de criangcas com AC a bases de dados nacionais foi realizada de forma
diferencial e de acordo com o contexto, também legislativo, dos diferentes registos (e paises)
participantes.

De uma forma geral, a ligacdo de dados foi desafiante, quer metodologicamente quer
considerando as questdes de protecdao de dados. Assim, e considerando o que era a expectativa
inicial, verificaram-se varios problemas que tiveram como consequéncia uma diminui¢dao do
numero de registos participantes nos diferentes WPs.

Foram vdrias as razdes que levaram a nao ligacdao de dados por alguns registos, incluindo nao
ter sido possivel ter as autorizagGes necessarias; o tempo para fornecimento dos dados ndo se
coadunar com o tempo do projeto (por exemplo, algumas autorizacGes demoraram mais de 3

anos a obter) e parte dos dados (algumas variaveis) ndo se encontrarem registadas nas bases de
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dados (20). Assim, no final do projeto, a participacdo dos diferentes registos foi diferente da
prevista na candidatura (Erro! A origem da referéncia ndo foi encontrada.).

Assim, dos 22 registos participantes, 17 registos (77,3%) participaram no WP3 com dados para
a analise da sobrevivéncia de criangas nascidas com AC em um periodo de 20 anos, de 1995 a
2014 (26). No WP4, 11 registos (50%) ligaram a informacado de criangas nascidas com AC (casos)
e criangas sem AC (controlos) aos registos de alta hospitalar. As criangas com uma AC major nao
notificada ao EUROCAT, ou aquelas com apenas uma anomalia minor isolada, foram excluidas
dos estudos WP4, mas foram incluidas no estudo WP6 (25).

Quatro registos contribuiram com dados para o WP5 que envolveu criangas até aos 16/17 anos
de idade, contudo, e ao contrario dos estudos WP3, WP4 e WP6, os dados WP5 ndo foram
harmonizados, pois os dados diferiam entre os quatro registos/paises participantes (25).

A precisdo e adequacdo dos dados foi validada para a andlise dos estudos sobre a morbilidade

(WP4) através da analise da precisdo do diagndstico até ao ano de idade (25).

3.2 ConnectEPeople

O projeto EUROIINkCAT comportou ainda uma outra dimensdo, que foi a de facilitar o
desenvolvimento de uma relacdo mais reciproca entre familias, profissionais de saude e
investigadores. Entre os varios objetivos deste projeto, o WP7 (ConnectEPeople) incluiu a
facilitacdo de uma plataforma que permitisse a efetiva participacdo das familias e dos
profissionais na partilha e disseminacdo de prioridades de investigacdo. Este WP, apesar de
teoricamente ter desenvolvido os objetivos a que se propunha, foi descontinuado em 2019,
devido a dificuldades encontradas nos diferentes contextos nacionais considerando aspetos
éticos e de protecdo de dados.

No WP7 pretendia-se que cada registo contactasse as associagdes de pais e cuidadores de
criancas com Cardiopatias; Espinha Bifida; Fendas labio-palatinas e Sindrome de Down,
estabelecendo uma rede nacional e, posteriormente, uma rede internacional (27,28).
Inicialmente, nas redes sociais, seriam criados grupos privados e independentes,
desenvolvidos para pais e cuidadores de criangas com as AC referidas acima, sendo
posteriormente ligados ao férum publico online ConnectEPeople (Figura 4). Estes grupos
privados permitiram apoiar o desenvolvimento de questdes de investigacdo face aos

objetivos do projeto EUROIinkCAT.
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FIGURA 4. FIGURA REPLICADA DO ARTIGO DE SINCLAIR ET. AL. (29) DESCREVENDO A ESTRUTURA ELETRONICA DO FORUM

CONNECTEPEOPLE

Num primeiro momento, organizacdes e associacGes de pais de 9 paises europeus foram
identificadas e contactadas pelas equipas de investigacdo nacionais, que, através de
diferentes métodos, apresentaram o estudo EUROIinkCAT e a plataforma ConnectEPeople.
As associagOes e as organizacoes, que concordaram, foram contactadas pela equipa central
do WP de forma a clarificar os procedimentos e indicar os critérios de inclusdo: ser membro
de uma das associacdes ou organizacdes identificadas, ter um filho com uma das AC
definidas e com idade entre os 1 e os 11 anos, ser utilizador das redes sociais e ser capaz de
compreender inglés. Foi ainda pedido aos pais que respondessem a um instrumento de
avaliacdo da ansiedade, considerando que a inclusdo no WP poderia ser potenciador de
sofrimento psicolédgico, ainda que nenhum pai tenha sido excluido com base no resultado
deste instrumento.

Foram contactados pais, potencialmente interessados, que viviam na Crodcia, Franca,
Alemanha, Italia, Holanda, Poldnia, Portugal, Espanha e Reino Unido.

O recrutamento foi realizado em formato online e durou, em média, cerca de 51 dias, desde
0s primeiro contactos até a integracdo nos grupos privados do Facebook (29). Foram
contactados 105 pais, e 54 responderam (51,4%), dos quais, e apds serem completados os
procedimentos de recrutamento, 32 participaram nos grupos privados do Facebook do

féorum ConnectEPeople (Figura 5).

15



EUROIinkCAT: relatério final do projeto

Potential ConnectEpeople participants contacted (n= 105)

Responded (n=54) &=

Screened (n=37) B
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consent form
(n=32)

Cleft Lip

with or without
cleft (n=5)

Down Syndrome Heart Disease Spina Bifida
(n=13 + 1 dropout) (n=4) (n=9)

FIGURA 5. FIGURA REPLICADA DO ARTIGO DE SINCLAIR ET. AL. (29) DESCREVENDO O RECRUTAMENTO DOS PAIS

Os quatro grupos privados e invisiveis do Facebook receberam, em simultaneo, as mesmas
questdes de investigacdo. O correio eletrénico foi utilizado para comunicar informacées que
ndo podiam ser apresentadas no Facebook, como documentos demasiado grandes (30).
Nestes grupos, para além das questdes de investigacdo, eram colocadas informacgdes sobre
webinars, atualizacdes sobre o projeto EUROIInkCAT e atividades de investigacdo. Aos pais
e moderadores dos grupos foi possivel disseminar informacao livremente dentro de cada
grupo, contudo, nenhuma hiperligacdo foi disponibilizada publicamente. Durante um
periodo de 19 meses, a equipa central publicou semanalmente informacdo sobre o
desenvolvimento do projeto.

Para aqueles que desejaram seguir qualquer uma das quatro contas fechadas do Twitter, o
ConnectEpeople enviou uma solicitacdo, sendo todos os pedidos de adesdo analisados pelos
administradores (30). Os Tweets e Retweets eram analisados para garantir que estavam
especificamente relacionados com a investigacdo, informacdo sobre o tema na internet,
eventos, histérias de interesse humano, educacdo e noticias sobre politicas.

A pagina publica no Facebook foi criada para compartilhar informagdes e promover
discussdes na area das AC. Iniciou-se em janeiro de 2018, com divulgac¢des regulares da
equipa de investigacdo central, informacdes publicadas pelas organizagGes que seguiam a
pagina, ou identificadas pelos administradores, ou partes interessadas, como validas e

relevantes (30).
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Apds discussao nos grupos privados do Facebook, e por meio de um questionario online, os
pais identificaram temas sobre os quais gostariam de obter mais informacdes ou de ter
respostas relativamente a investigacdo na drea das AC dos seus filhos. Estes resultados
impulsionaram o desenvolvimento de webinars, criando a oportunidade para que as partes
interessadas pudessem ouvir e interagir diretamente com especialistas da academia,
investigacdo e pratica clinica (30). Um canal ConnectEpeople no YouTube foi criado em
margo de 2018 para compartilhar os webinars e videos do estudo.

A discussao gerada pela equipa de investigacdo central do WP7 e os pais recrutados para os
grupos privados do Facebook, permitiram a identificacdo de 98 questdes, entre outros
temas, sobre a interagdo entre a investigacdo e os pais e cuidadores de criangcas com AC.
Esta interacdo resultou na construcdo de um questiondrio online, desenvolvido em inglés e
traduzido para polaco, portugués e espanhol, e divulgado internacionalmente (nos grupos
e canais do EUROIINkCAT e ConnectEPeople), bem como, nacionalmente pelos registos
participantes (29). Um total de 227 pais acederem e consentiram em participar. Destes, 80
completaram o questiondrio, origindrios de 17 paises: Reino Unido (n=32), Portugal (n=14),
Polénia (n=12), Irlanda (n=9), Alemanha (n=2), Holanda (n=2), Espanha (n=2), Bulgaria (n=1),

Croécia (n=1), india (n=1), Lituania (n=1), Panama (n=1) e Estados Unidos da América (n=1).

3.3 A contribuicao nacional para o EUROIlinkCAT

A nivel nacional a participacdo portuguesa no EUROIinkCAT implicou a contribuicdo em
varios grupos de trabalho (WP) do projeto.

A participacdo nos WP2 da infraestrutura e WP4 da morbilidade, tinha como base a ligacdo
de casos do RENAC, notificados ao EUROCAT, com a base de dados de Grupos de
Diagndsticos Homogéneos (GDH). Foi realizado um estudo de coorte retrospectiva,
longitudinal, através do linkage da base de dados do RENAC e da base de dados dos GDH.
Teve como populacdo-alvo criancas nascidas com AC, cujas maes residiam nos conselhos a
sul do Tejo entre 2000 e 2015, sendo o seguimento dos casos efetuado até aos 10 anos de
idade, ou até dezembro de 2016. Também foi solicitada a referéncia de criangas nascidas
sem AC, para 0s mesmos anos.

A participacdao no EUROIinkCAT foi realizada por 4 hospitais, uma vez que nao foi possivel

obter os dados dos restantes a 3 outros que aceitaram participar, em tempo util.
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O procedimento proposto para o desenvolvimento e implementacdo do WP4 integrou

varias etapas, que estdo esquematizadas na Figura 6:
Etapa 1 - Identificacdo e selecdo da populacdo em estudo pela equipa central do RENAC:

= O numero ficticio “N2 Local de Registo” que identifica cada individuo no RENAC
(RENAC_ID) foi enviado para cada um dos hospitais, tendo sido utilizadas outras
varidveis para validar a identificacdo dos casos localmente, como o sexo e a data de

nascimento.
Etapa 2 - Ligacdo do RENAC_ID ao niumero do processo/Numero nacional do Paciente:

= Cada hospital notificador tem a chave que permite ligar o “N2 Local de Registo” (ou
RENAC_ID) com o numero do processo (n_processo) e/ou Nimero Nacional do
Paciente (n_utente). Assim, cada hospital participante desenvolveu uma lista com

esta informacao.

Etapa 3 - Ligacdo do n2 processo ou do n2 de utente ao identificador ficticio na base dados

(GDH) pela equipa na ACSS:

= Os hospitais enviaram para a ACSS o numero do processo (n_processo) e/ou
Numero Nacional do Paciente (n_utente) de cada caso com AC notificado ao RENAC.
A ACSS identificou estes individuos na base de dados GDH (GDH_N? ficticio do

utente) e efetuou a ligagdo dos dados (linkage).

INSA
REMAC_ID REMAC_ID
REMAC_Hosp REMAC_Hosp
REMACZ_DataMasc REMAC_DataMasc
GOH_M® Ficticio Uterte
Yariaveis morbilidade
ACSS
HOSPITAIS REMAC_ID
REMAC_Hosp
............................................ REMAC_Databasc
REMAC_ID M2 Processo ou MO Utent=
REM&ACZ_Hosp > GDH_MP Ficticio Lhente
REMNAZ_DatalMasc GDH_Hospital
M2 Processo ou M2 Ltenhe SOH_Ano
R

FIGURA 6. FLUXOGRAMA DA TRANSFERENCIA DE INFORMAGAO PARA LINKAGE ENTRE A BASE DE DADOS DO RENAC E
INFORMAGAO SOBRE A MORBILIDADE NA BASE DE DADOS DOS GDH.
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Etapa 4 — Criacdo da base de dados pela ACSS e envio, de forma anonimizada, a equipa

central do RENAC:

= Através da ligacao deterministica dos dados, utilizando o nimero de processo clinico
ou o numero do utente, a ACSS extraiu todos os episddios registados nos hospitais
participantes. Contudo o n@ ficticio do utente utilizado na base de dados GDH sé est3
disponivel a partir de 2011. Consequentemente, apenas 0s casos que foram
identificados com sucesso pela ACSS e nesses, apenas os episddios ocorridos apds
2011, foram ligados. Apds a conclusao da construcao desta base de dados, os casos
estavam identificados através do RENAC_ID e do _N2 ficticio do utente no GDH de

modo a manter a anonimizagao dos casos.

Para o WP2 e WP4 também foi necessario construir uma base de dados de criangas nascidas
sem AC nos anos em estudo, situacdo que em Portugal so teve a participagdo de um hospital.
A colaboracdo com o WP7 (ConnectEPeople) teve inicio em 2017, através de uma pesquisa
gualitativa, online, sobre associacdes portuguesas de pais de criancas com AC, para a
construcdo de uma listagem. Considerando a sua abrangéncia a nivel nacional e as AC que
eram o foco inicial do estudo, foram convidadas a participar: a Associagdo Coragao Feliz
(Associacdo de Protegdo e Apoio a Crianga com Doenca Cardiaca), a Associa¢do Portuguesa
dos Amigos das Criancas Portadoras de Fendas Labio-Palatinas, a Pais21 e a Associacao
Spina Bifida e Hidrocefalia de Portugal. Foram realizadas reunides para apresenta¢do do
estudo EUROIINkCAT e, posteriormente, estabeleceu-se o contacto entre as associacdes e a
equipa central do WP7. Posteriormente foi enviado, pela equipa central, um convite as
direcdes das associagdes para o recrutamento de pais de criangas entre 1 e 11 anos de idade.
Decorrente de diversas interagGes com as associa¢Oes, para além da colaboragdo neste WP,
foi possivel identificar um conjunto de necessidades a nivel nacional que motivaram o
desenvolvimento de outras atividades: um questiondrio direcionado para a realidade a
nacional, e a realizagdo de um workshop para apresentacao e discussao dos resultados com
profissionais de salde. Neste estudo exclusivamente nacional, e pela proximidade com o
Programa de Vigilancia Nacional da Paralisia Cerebral, foram convidados a participar os pais
de criancas com paralisia cerebral (PC), tendo em conta a semelhanga de necessidades e
preocupacdes manifestadas pelos pais de criangcas com AC e com PC.

O questionario denominado “Didlogos entre familias, saude e investigacao”, teve como

objetivo descrever a interacdo de pais e cuidadores de criangas com diagndsticos nao
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esperados (AC, patologias ou condi¢des que influenciam o seu desenvolvimento) com o
sistema de salude e a participacdo na investigacdo. O estudo, descritivo e transversal, foi
realizado numa amostra de conveniéncia de pais de criangas diagnosticadas com uma AC
incluida num de quatro grandes grupos (anomalias cardiacas graves, espinha bifida, fendas
orofaciais e sindrome de Down) e, ou, com PC. Um questionario online semiestruturado,
com perguntas abertas e fechadas, acessivel através de uma hiperligacdo, foi enviado
através de uma mensagem de correio eletrénico para pontos focais previamente
identificados, nas associacGes de pais e instituicdes profissionais em Portugal (Pais21 —
Down Portugal; Associacao Spina Bifida e Hidrocefalia de Portugal; Associacdo Coracao Feliz;
Associacdo Portuguesa dos Amigos das Criancas Portadoras de Fendas Labio-Palatinas; a
Federagcao das Associagdes de Paralisia Cerebral e o Centro de Reabilitagao de Paralisia
Cerebral Calouste Gulbenkian). Entre 5 e 27 de maio de 2018, o questiondrio foi disseminado
pelos pontos focais junto das familias, tendo-se recebidos 254 questionadrios, dos quais 186
(73%) estavam preenchidos na totalidade.

Os resultados foram apresentados no workshop “Didlogos entre familias, saude e
investigacdo”, que teve lugar no Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge, a 5 de
Junho de 2018. Um dos objetivos era debater temas comuns relativamente ao sistema e aos
servicos de salde — aspetos positivos e negativos da interacdo das familias com este setor;
e a investigacdo, neste caso salientando necessidades dos pais no acesso a informacdo e na
possibilidade de participarem ativamente. O workshop foi disseminado publicamente e
divulgado junto dos hospitais notificadores ao RENAC, nomeadamente, a profissionais de
saude cuja area de trabalho se integrava na tematica. Neste workshop foi ainda realizada
uma mesa redonda com pais de criangas com AC, ou patologias que influenciam o seu

desenvolvimento, para analise dos resultados, debate e partilha de experiéncias comuns.
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4 RESULTADOS

4.1 Resultados europeus

Neste subcapitulo sdo apresentados os resultados publicados até ao momento, em cada

WP.

e WP3 — Mortalidade — neste grupo participaram os registos que ligaram as suas bases de
dados de AC as bases de dados da mortalidade. Foram publicados 3 artigos, e

apresentamos um resumo com os principais resultados:

Estudo 1 - Foi analisada a sobrevivéncia até aos 10 anos de idade, de acordo com a
AC que cada criancga tinha. Numa primeira analise foram estudadas as criancas com
apenas uma AC especifica (por exemplo: coarctacdo da aorta) e, posteriormente,
foram analisadas todas as criancas com a AC especifica, independentemente de
terem outras anomalias adicionais (por exemplo: coartacdo da aorta e gastrosquisis)
(31).

O estudo revelou que a sobrevivéncia foi relativamente alta em criangas com uma
Unica anomalia (cerca de 97 em 100 criangas sobreviveram até os 10 anos de idade,
tendo o maior nimero de mortes decorrido durante o primeiro ano de vida), mas a
sobrevivéncia variou consideravelmente entre diferentes tipos de AC, dependendo
da gravidade da anomalia. Criangas com AC graves, como o cora¢dao esquerdo
hipopldsico e a hérnia diafragmatica congénita, tiveram taxas de sobrevivéncia
muito mais baixas. A presenca de anomalias adicionais também foi associada a
reducdo da sobrevivéncia. Nas criancas com Sindrome de Down, a sobrevivéncia aos
10 anos de idade foi superior naguelas que ndo apresentavam anomalias cardiacas

ou digestivas associadas a AC cromossémica (31).

Estudo 2 - Participaram 13 registos de 9 paises e foi analisada a sobrevivéncia de
criancas até 1 semana de vida, 4 semanas, 1 ano, 5 anos e 10 anos com pelo menos
uma das 31 AC consideradas raras, tendo-se obtido uma amostra de 12,685 criancas
(32).

Criangas com AC raras do sistema digestivo tiveram a maior sobrevida, com mais de
95% sobrevivendo até 1 semana e mais de 85% sobrevivendo até aos 10 anos de
idade. Para 17 das AC raras estudadas, quando sobreviveram ao primeiro més de

vida, mais de 95% das criancas sobreviveram inclusive até aos 10 anos de idade, ja
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gue a maioria das mortes ocorreu nas primeiras quatro semanas apds o nascimento.
A sobrevivéncia variou moderadamente entre os registros participantes para oito

das AC raras selecionadas (32).

Estudo 3 - Neste estudo, que teve 2 objetivos, participaram 17 registos de 12 paises.
Primeiramente, foi investigado se a possibilidade de sobrevivéncia para as criancas
nascidas com AC entre 1995 e 2014 mudou ao longo dos vinte anos. Em segundo
lugar, as razbes para eventuais diferencas observadas na sobrevivéncia em
diferentes paises europeus foram analisadas (33).

Numa amostra de 115 219 criangas nascidas com uma AC major foi analisada a
sobrevivéncia até aos 28 dias de vida, 1 ano, 5 anos e 10 anos. Observou-se que o
risco de morte para criangas nascidas, com qualquer AC, entre 2005 e 2014, em
comparag¢do com as nascidas entre 1995 e 2004, diminuiu 32% até 1 ano de idade e
25% entre 1 e 9 anos de idade. O estudo revelou ainda que a sobrevivéncia variou
muito entre os registos, com a sobrevivéncia até aos 5 anos de idade variar entre
87% e 98%. Em todos os registos, a maioria dos ébitos ocorreu nos primeiros 28 dias
de vida. As variacdes na sobrevivéncia foram parcialmente explicadas por diferencas
na exclusdo/inclusdo de anomalias menos graves, na disponibilidade de diagndstico
pré-natal, e subsequente interrupgdo da gravidez, e na precisdo com que as criancas

gue ndo sobreviveram puderam ser vinculadas aos seus registros de ébito (33).

e WP 4 - Morbilidade - neste grupo participaram os registos que ligaram as suas bases de
dados de AC as bases de dados hospitalares na sua regido. Foram publicados 3 artigos,

dos quais apresentamos um resumo com os principais resultados:

Estudo 1 - Este estudo teve por objetivo investigar o numero de hospitaliza¢des e o
tempo de internamento das criangas nascidas com AC, comparativamente as que
ndao tinham anomalias. Participaram 11 registos de 8 paises europeus, e foi
constituida uma amostra de 99 414 criangas com AC e 2 milhdes de criangas sem AC
(criancas de referéncia) (34).

As criangas nasceram entre 1995 e 2014 e foram acompanhadas até ao décimo
aniversario ou até 31/12/2015. O estudo mostrou que 85% das criangas com AC
foram hospitalizadas no primeiro ano de vida, diminuindo para 56% nas idades entre

1 e 4 anos. As frequéncias observadas nas criangas de referéncia foram de 31% e
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25%, respetivamente. O tempo médio de permanéncia no hospital foi 2 a 3 vezes
maior para as criancas com AC em ambas as faixas etarias estudadas. Entre as
criangas internadas no primeiro ano de vida, 24% das criangas com AC tinham
registo de um ou mais internamentos com duracdo de 10 ou mais dias, situacdo que
também se observou em 1% das criancas de referéncia. O tempo médio de
permanéncia variou muito entre os subgrupos de AC especifica. Criancas com
anomalias gastrointestinais e defeitos cardiacos congénitos tiveram as estadias mais

longas (34).

Estudo 2 - Este estudo teve como objetivo investigar a frequéncia de inser¢do, com
recurso a cirurgia, de um tubo de alimentagdao permanente, utilizado em criangas
com problemas graves de alimentacdo e deficit de crescimento. Participaram 9
registos de 6 paises, e foi constituida uma amostra de 91 504 criangas com AC e
qguase 2 milhGes de criancas sem AC (35).

Observou-se que 1,3% das criancas com AC e 0,016% das criangas sem AC foram
submetidas a essa cirurgia antes dos 5 anos de idade. Entre as criangas menores de
5 anos, mais de dois tercos dessas cirurgias foram realizadas em criancas com AC. A
cirurgia foi realizada com mais frequéncia no norte da Europa (Finlandia, Dinamarca,
Pais de Gales e Inglaterra) do que no sul da Europa (ltdlia e Espanha). A atresia do
esofago foi a AC responsdvel pela maior proporcao de criancas submetidas a esta
cirurgia (15,9%). Nas sindromes raras com problemas de alimentagao, cerca de uma
em cada quatro criancas com Sindrome de Cornelia de Lange e Sindrome de Wolf-

Hirschhorn foram submetidas a esta cirurgia (35).

Estudo 3 - Este estudo teve como objetivo avaliar o uso da medicacdo
cardiovascular, nos primeiros 10 anos de vida, como indicador da carga de doenca,
em criangcas com AC cardiacas. A amostra foi constituida por 61 038 criangas que
nasceram com pelo menos uma AC cardiaca entre 2000 e 2014, e 1 725 496 criancas
sem AC cardiaca que nasceram no mesmo periodo (36).

Em 42,9% das criangas nascidas com uma AC cardiaca foi prescrita uma medicagao
cardiovascular no 12 ano de vida, comparativamente a 13,3% de prescricdo nas

criangas sem AC cardiaca. Observou-se ainda que, para todos os tipos de AC cardiaca
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(das mais graves as menos graves) a prescricdo de medicamentos cardiovasculares
diminuiu com o aumento da idade da crianga (36).
Como meio de divulgacdo dos principais resultados do estudo EUROIInkCAT, que

apresentamos abaixo, foram realizados infograficos, traduzidos para 10 idiomas (37):

e Participaram no estudo EUROIinkCAT 17 registos de anomalias, localizados em 14
paises europeus;

e Foi analisada informacdo de 180 000 criancas com pelo menos uma AC major e
2 000 000 de criangas sem AC;

e 2,4% das criangas nascidas na Europa tém uma AC major;

e Entre 2005 e 2014, 97% das criangas que nasceram com uma AC sobreviveram até
aos 10 anos de idade;

e Criangas nascidas com AC apds 2005 tiveram menos 30% de probabilidade de
morrer do que as nascidas antes de 2005:

e Durante o 12 ano de vida, 85% das criangas com AC e 31% das criangas nascidas sem
AC foram admitidas no hospital;

e Criancas com AC passaram 2 a 3 vezes mais tempo internadas do que as criancas
sem AC;

e Ascriangas com AC tém 40% mais probabilidade de tomarem medicamentos para a
asma do que as criangas sem AC;

e Nas criangas que nasceram com doenga cardiaca grave, 50% precisou de
medicamentos para o coragdao quando tinha menos de um ano de idade;

e As criancas que nasceram com uma anomalia cromossdmica, como a Sindrome de
Down, tiveram 2 a 3 vezes maior probabilidade de desenvolverem diabetes tipo 1
do gque as que nasceram sem AC;

e Durante o 12 ano de vida 37,8% das criangas com AC foram submetidas a cirurgia

comparativamente a 0,8% das criangas nascidas sem AC;

4.2 Linkage a nivel nacional

Na sequéncia do processo de ligacdo de dados a nivel nacional, descrito na sec¢ao 3.3, foi
possivel ligar os registos de AC com os registos dos GDH. Ao todo foram selecionadas 798

criancas que nasceram entre 2000-2014 (sem dados para o ano de 2004), dos quais 715
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eram casos de criangas nascidas com AC e 83 criangas sem AC (controlos). O numero
diminuto de controlos deve-se ao facto de apenas um dos hospitais participantes ter
incluido controlos na informacdo enviada a ACSS. A frequéncia de casos e controlos, de
acordo com o ano de nascimento, enviados pelos hospitais a ACSS, encontra-se
representada na Figura 7.
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FIGURA 7. DISTRIBUICAO DO NUMERO DE CRIANCAS COM ANOMALIAS CONGENITAS E DE CRIANCAS SEM ANOMALIAS
CONGENITAS, POR ANO DE NASCIMENTO, ENVIADAS PELOS HOSPITAIS A ADMINISTRACAO CENTRAL DOS SERVICOS DE SAUDE
Foi possivel obter ligacdo, isto é, foram identificados na base de dados GDH, 487 casos de

criangas nascidas com AC e 39 controlos, sendo a amostra final constituida por 526 criancgas

(Figura 8).
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De uma forma geral, e considerando a amostra inicial de 2330 casos de AC que foram
enviados aos hospitais, obteve-se sucesso em aproximadamente 23% dos registos. Os
motivos para a nao ligacdo devem-se a: i) ndo participacdo de alguns hospitais; ii) alguns
hospitais ndo conseguiram recuperar o nimero do processo clinico e/ou o nimero de
utente necessario para ligacdo deterministica; iii) nUmero do processo clinico ou nimeros
de utente ndo tiveram correspondéncia na base de dados das altas hospitalares (possiveis
erros de codificacdo); iv) n? ficticio do utente utilizado na base de dados GDH sé estar
disponivel a partir de 2011.

Considerando a amostra com ligacao efetiva, observou-se que para o total das 526 criangas
corresponderam 970 internamentos hospitalares distribuidos por: 917 internamentos nas

487 criangas com AC e 53 internamentos hospitalares nas 39 criangas sem AC.

4.3 Dialogos entre familias, saude e investigacao

O questionario denominado “Didlogos entre familias, salde e investigacdo”, que teve como
objetivo avaliar a percecdo dos pais relativamente a parentalidade em interacdo com o

Sistema de salde, bem como sobre o funcionamento do Sistema de Saude e a investigacao.

Ao todo foram recebidos 254 questionarios, dos quais 73% (n=186) foram preenchidos na
totalidade, tendo grande parte dos respondentes recebido a hiperligacdo ou tido

conhecimento do questionario através de uma associacao de pais ou instituicdo profissional

Pais21 50
Paralisia Cerebral (AssociagOes e Federagao) 43
Outras 39
Amigos das Criangas Portadoras de Fendas Labio-Palatinas 30
Associacdo Spina Bifida e Hidrocefalia 15
Instituto Nacional de Saude 5

Rede social informal 4

FIGURA 9. ADAPTACAO DA FIGURA APRESENTADA NA PRIMEIRA NEWSLETTER AOS PAIS, DESCREVENDO A DISTRIBUICAO
DOS QUESTIONARIOS RECEBIDOS DE ACORDO COM A INSTITUICAO DE ORIGEM.
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A maioria dos respondentes eram mulheres (89%), entre os 34 e os 54 anos (77%), casados
ou em unido de facto (79%) e com o0 122 ano de escolaridade (66%) (38).

Relativamente a parentalidade, os resultados indicaram semelhancgas na vivéncia dos pais
das criancas com diagndstico de Cardiopatias severas, Espinha Bifida, Fendas labio-
palatinas, Sindrome de Down ou Paralisia Cerebral (39). Possivelmente relacionado com a
maior interacado das criangas com os servicos de salde, a percecao dos pais sobre seu papel
esta interligada com os servicos e profissionais de satide. Nesse ambito, alguns pais sentiam
que a forma como exerciam a parentalidade poderia ser mais positiva, como resultado das
suas interagdes com os servigos de saude. Entre varios aspetos indicados na concretizacao
do seu papel, enquanto pais, em interacdo com o Sistema de Saude salientaram: a
necessidade de apoio e ainformacdo e comunicagdo. A necessidade de apoio foi identificada
de forma transversal, seja em setores especificos, seja no ambito da prestacdo de cuidados.
Jd a informacdo e a comunicacdo foram vistas como aspetos chave no exercicio da
parentalidade, sendo que, por vezes, os pais reportaram a falta de informacdo ou de
comunicacdo nos servicos de salde como dificultando o exercicio da parentalidade.

O questionario incluiu, além de perguntas abertas, um conjunto de itens fechados que
possibilitaram avaliar as necessidades dos pais quanto ao grau de importancia e quanto a
capacidade dos servigos de salde em satisfazer essas necessidades (40). Os aspetos que
parecem ter maior concordancia, relativamente a sua importancia e prdtica nos servicos de
saude, referem-se a confianca e qualidade dos cuidados prestados. A maioria dos
respondentes reportaram sentir que a sua interacdo com os profissionais e servicos de
saude lhes permitiu ter confiancga nos cuidados que prestam aos filhos/as e referiram confiar
na presta¢ao dos cuidados prestados pelos servicos, mesmo quando n3do estao presentes. A
discrepancia foi mais comummente reportada nos diversos itens que focam a comunicacao
e interacdo com os profissionais de saude, considerando que os pais ndo sdo incentivados
pelos profissionais a fazer perguntas e que os profissionais mostram dificuldades a
colaborarem entre eles.

Relativamente a investigacdo, as familias preocupavam-se, sobretudo, com os aspetos
sociais e com o desenvolvimento global das criangas, mas consideravam que o grande foco
da investigacdo seria a area da saude (41). Este resultado pode significar que as questdes de
saude, no momento de resposta ao questiondrio, se encontravam relativamente

acauteladas, ou que ha confianga de que a investigacdo na drea da salde é promovida,
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potenciada e tem em conta as melhorias na vida destas criancas. De um modo geral, as
experiéncias das familias sdo tidas em conta na investigacdo e ha a percecdo de que a
comunidade cientifica e a investigacdo na drea das Anomalias Congénitas e da Paralisia
Cerebral é algo que decorre a parte das familias.

Em suma, os resultados indicam que os pais de criangas com diagndsticos ndo esperados
(anomalias congénitas, patologias ou condi¢des que influenciam o seu desenvolvimento)
partilham experiéncias e vivéncias, quer no exercicio da parentalidade, quer nesse exercicio
em interacdo com o Sistema de Saude. Denota-se, de uma forma geral, a confianca na
prestacdo de cuidados de saude e na investigacdo em saude, ainda que para os pais a visao
global do desenvolvimento da crianga, com base na qualidade de vida, quer no Sistema de
Saude, quer a nivel da investigacdo fique aquém das suas expectativas.

Os resultados deste estudo foram divulgados através de comunica¢Oes orais em eventos
internacionais (142 Simpdsio EUROCAT, 2018) e nacionais (XXV e XXVI Encontro Nacional da
Associacdo Portuguesa Para a Promoc¢do da Saude Publica e 192 Congresso Nacional de
Pediatria); um artigo publicado no Boletim Observacdes (N225_Artigo 7) e outro submetido
ao mesmo Boletim, assim como pela submissdao de um artigo numa revista de revisao por
pares (intitulado “Parents of children diagnosed with congenital anomalies or cerebral palsy:
identifying needs in interaction with health care services”, aguarda-se processo de revisio).
Adicionalmente foram desenvolvidas duas newsletters com os principais resultados, e
enviadas para os pontos focais das diferentes associa¢des e instituices que colaboraram

no estudo.
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5 CONSIDERACOES FINAIS

As AC sdo importantes causas de mortalidade e morbilidade infantil, bem como de
incapacidade a longo prazo. Em Portugal é o Registo Nacional de Anomalias Congénitas —
RENAC, um registo nosoldgico de base populacional, que monitoriza os nascimentos com
AC desde 1997, e colabora na investigacao a nivel europeu, participando no EUROCAT.

O estudo EUROIINkCAT pretendeu ligar a informacdo existente nos registos europeus de
anomalias que participam no EUROCAT, com a informagdo sobre a morbilidade, mortalidade
e educacdo das criangas que nasceram com AC. Adicionalmente o estudo também
pretendeu fomentar a interacdo entre a comunidade cientifica e os pais destas criancas,
especialmente sobre as dreas da investigacdo mais relevantes para os pais.

Foram observadas imensas dificuldades na implementacdo deste estudo, algumas das quais
nado tinham sido antecipadas pelos investigadores como, entre outras, a demora para obter
o parecer das diferentes comissdes de ética ou dos responsdveis pela protecao de dados,
tendo alguns registos europeus sido desencorajados de participar; a auséncia de
autorizacdo legal para utilizar um identificador Unico para a ligacdo das diferentes bases de
dados em saude, associada as limitagdes do Regulamento Geral da Protecdo de Dados; erros
varios como na digitacdo de informacdo ou na codificacdo de algumas varidveis. As
dificuldades descritas por varios registos de diferentes paises implicaram que o numero de
registos que se propuseram participar e os que o fizeram efetivamente fosse diferente.

No entanto, as dificuldades inumeradas e outras mais pontuais, ndo impediram que,
dependendo dos WP, entre 50 a 80% dos registos conseguisse ligar a base de dados das AC
com as que permitiram o estudo da mortalidade e da morbilidade. A ligacdo com a base de
dados da educacdo foi, logo de inicio, considerada a mais dificil, sendo reduzido o numero
de registos que ponderaram participar, o que por si ja é um resultado a assinalar.

Varias licdes foram aprendidas, e uma das principias é a importancia de se conseguir ligar
diferentes bases de dados da saude, e assim aumentar a informacado sobre as necessidades
das criangas com AC, de modo a poder partilhar essa informagao com os seus progenitores
e cuidadores; para que a situagdo anterior seja possivel é fundamental que os investigadores
que trabalham nesta drea possam ter autorizacdo para utilizar um identificador Unico do

individuo de modo a rastrea-lo de forma inequivoca. Um aspeto a salientar é a necessidade
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de melhorar a qualidade da informacao existente nas bases de dados, fundamental para a
realizacdo destes estudos que permitem aumentar o conhecimento nesta area com menor
intrusdo nas familias e criangas nascidas com Anomalias Congénitas.

Em Portugal, a participacdo neste projeto mostrou um importante trabalho de colaboracdo
entre o RENAC, os Hospitais e a ACSS, de modo a ultrapassar as limitacdes que a
anonimizacdo dos casos na base de dados do RENAC e nos GDH, colocava. Esta colaboracao
permite pensar na possibilidade de replicar este projeto a nivel nacional, através de uma
ligacdo deterministica, para os anos em que a base de dados dos GDH esteja consolidada, e
assim criar uma coorte de criangas com e sem AC, que permita estudar os seus primeiros
anos de vida.

A colaboragdo com as instituicOes e organizagdes de pais abre a possibilidade de se partilhar
conhecimentos e desenvolver outros estudos no futuro. Adicionalmente, revelou que os
pais estdo motivados para contribuir para o desenvolvimento de estudos que identifiquem
as necessidades das familias e criancas, podendo os seus conhecimentos e experiéncias ser

utilizados para melhorar a intervengao e a investigagao.
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