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_Resumo

O diagnostico pré-natal, ao integrar um conjunto de procedimentos que permi-
tem determinar se um embrido ou feto é portador de uma anomalia congénita
(AC), é um recurso essencial na detegéo das gestacoes de alto risco de patolo-
gia fetal.

Uma vigilancia adequada da gravidez, em Portugal, deve incluir a realizagao
de ecografias obstétricas e de testes de rastreio, para além de exames invasi-
vos, testes genéticos ou outros, em gestacdes que tenham risco aumentado
de patologia fetal.

Em Portugal, entre 2011 a 2019, foram reportados ao RENAC, 11931 casos
com pelo menos uma AC major, 58,6% das quais foram detetadas na fase pré-
-natal. Esta detegéo durante a gravidez evoluiu de 51,4% em 2011 para 62,9%
em 2019, a nivel nacional.

A nivel regional, de acordo com o local de residéncia da gravida agregada por
NUTS Il, a identificacdo de casos com AC na fase pré-natal variou entre os
71,1% da Regiao Norte e 0s 34,6% da Regido Autonoma da Madeira (RAM),
para o total dos anos em estudo.

Em todo o pais, a ecografia obstétrica foi o principal exame pré-natal a dete-
tar uma AC, tendo-se observado frequéncias superiores a 85% em todas as
regioes.

_Abstract

Prenatal diagnosis, by integrating a set of procedures designed to identify
congenital anomalies (CAs) in embryos or foetuses, plays a critical role
in identifying pregnancies at high risk of foetal pathology. Adequate
pregnancy surveillance should include in Portugal obstetric ultrasound
and screening tests, in addition to invasive examinations, genetic or other
tests, in pregnancies that have an increased risk of foetal pathology.

In Portugal, between 2011 and 2019, 11,931 cases with at least one CA
were reported to RENAC, 58.6% of which were detected in the prenatal
phase. This detection during pregnancy increased from 51.4% in 2011 to
62.9% in 2019, at a national level.

At regional level, according to the place of residence of the pregnant
woman aggregated by NUTS II, the identification of cases with CA in the
prenatal phase varied between 71.1% in the North Region and 34.6% in
the Autonomous Region of Madeira (RAM).

Across the country, obstetric ultrasound was the main prenatal examination
to detect CA, with frequencies above 85% observed in all regions.

_Introdugéo

Em Portugal nas Ultimas décadas, verificaram-se mudangas
significativas na area da saude materna e infantil, observando-
-se uma diminuigao da mortalidade infantil por doengas evita-
veis. As doencas genéticas e as anomalias congénitas (AC)
surgiram entdo como importantes fatores de incapacidade a
longo prazo, podendo ter um impacto significativo sobre os
individuos, as familias, os sistemas de cuidados de saude e a
sociedade.

Na é&rea da vigilancia da gravidez, o diagndéstico pré-natal,
ao integrar um conjunto de procedimentos que permitem
determinar se um embriao ou feto é portador de uma AC, é
um essencial recurso na detegao das gestacoes com elevada
probabilidade de patologia fetal.

Uma vigilancia adequada da gravidez deve incluir a realizacéo
de ecografias obstétricas e de testes de rastreio. Podem
também ser oferecidos exames invasivos, testes genéticos
ou outros, a fim de aumentar e melhorar a taxa de detecéo de
AC, em gestacdes que tenham risco aumentado de patologia
fetal.

Os exames ecograficos preconizados para a vigilancia da
gravidez permitem diagnosticar malformacdes major e concor-
rer para avaliar o risco de aneuploidias - ecografia do 1°
trimestre; malformacgdes potencialmente fatais, com tempo de
vida limitado ou associadas a elevada morbilidade - ecografia
do 2° trimestre; AC de aparecimento tardio - ecografia do 3°
trimestre (1),
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_Objetivo

Este estudo teve como finalidade descrever a proporcao de
casos com anomalias congénitas diagnosticados na fase
pré-natal em Portugal, a nivel nacional e regional (NUTS II),
para o periodo de 2011-2019.

_Material e métodos

Estudo descritivo, transversal que utilizou dados notificados
no Registo Nacional de Anomalias Congénitas (RENAC) entre
2011 e 2019.

A populagdo em estudo foram os nascimentos com AC
(nados-vivos, fetos mortos e interrupcdes médicas da
gravidez), reportados no periodo em estudo. Foram calculadas
frequéncias relativas a nivel nacional e regional, distribuidas
por area de residéncia da mae durante a gravidez, segundo
NUTS 1.

_Resultados e discusséo

Entre 2011 e 2019, foram notificados no RENAC 11931 casos
com AC, tendo a gravidez terminado no nascimento de uma
crianga viva em 70,0% dos casos. Nos restantes houve a op¢éo
por interromper a gravidez devido a malformagao fetal grave
(27,5%) ou aconteceu a morte fetal (2,5%).

Quando se analisa o trabalho desenvolvido na area do
diagnéstico pré-natal (DPN), a nivel nacional, ao longo dos
anos (grafico 1), observa-se uma evolucédo da frequéncia de
casos com AC detetadas na fase pré-natal, variando entre
51,4% em 2011 € 62,9% em 2019.

No entanto, para o total dos anos em estudo, em 58,6%
(n=6986) dos casos notificados a nivel nacional, a identificagao
de pelo menos uma AC aconteceu durante a gravidez. A
ecografia obstétrica foi o principal exame pré-natal a detetar
uma AC (88,4%), seguida do rastreio bioquimico (5,7%) e dos
exames invasivos (4,0%) (tabela 1).

A nivel regional, a identificagdo de casos com AC na fase
pré-natal variou entre 0s 71,1% na Regido Norte e 0s 34,6%
na Regido Auténoma da Madeira (RAM) (tabela 1). A ecografia
obstétrica foi o principal exame pré-natal a detetar uma
AC em todas as regides, tendo oscilado entre 0s 95,5% na
RAM e os 86,3% na Regiao Auténoma dos Agores (RAA). O
rastreio bioquimico foi 0 segundo exame a detetar uma AC
nas Regiées Norte, Centro, Area Metropolitana de Lisboa e
RAA, enquanto os testes invasivos foram o segundo exame
nas Regides Alentejo, Algarve e RAM (tabela 1).

A idade gestacional em que se observou uma maior frequéncia
de diagndstico ecografico é diferente nas varias regides
geogréficas. Na Regido Norte a maior percentagem de casos
com AC foi detetada antes das 14 semanas de gestacao (31,4%),
enquanto nas regides Centro, AML e Alentejo foi na ecografia
entre as 14 e as 22 semanas que essa detecdo se verificou com
maior frequéncia. Ja nas RA dos Acores e da Madeira, a maior
frequéncia de detecdo observou-se na ecografia realizada ap6s
as 22 semanas de gestacédo.
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Gréfico 1: [/ Distribuigdo percentual do momento do diagnéstico de Anomalias Congénitas nos casos relativos aos anos 2011 a 2019,
e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Tabela 1: [ Ndmero de notificagdes e distribui¢do percentual de casos com Anomalias Congénitas em Portugal e nas sete regides
geograficas (NUTS Il), entre 2011 e 2019, de acordo com 0 momento de identificagdo da 1* anomalia, 0 1° exame
pré-natal alterado, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

- .~ Area - . Regido Regiao
2011-2019 Portugal R’\Tg:{aeo ?ngrilt?co) Met[ci)spg)(IJi;ana ARlzg;:joo Elzglrioe ﬁ:t&zg;ﬂsa (/;;sté:;)c:r:gs
Momgnto de ildentifioggléo % % % % % % % %
da 1% anomalia congénita

Diagnéstico pré-natal 58,6 71,1 48,6 61,8 41,6 47,6 34,6 47,6
Ao nascer 23,2 16,0 22,5 24,4 35,1 38,0 46,9 33,1
Até 1 semana de vida 12,5 8,4 20,0 9,0 16,6 11,0 13,9 16,0
Entre 1 e 4 semanas de vida 3,7 2,2 7,2 2,5 4,4 2,0 3,9 2,3
Entre 1 més e 12 meses 0,0 0,1 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0
Pés-natal, idade desconhecida 0,6 0,2 0,1 0,4 0,1 0,3 0,8 0,0
Na autépsia 0,5 0,8 0,3 0,4 0,5 0,4 0,0 0,5
Desconhecido 0,9 1,3 1,3 1,4 1,7 0,7 0,0 0,5
Total 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0
Primeiro exame pré-natal alterado % % % % % % % %
Ecografia, IG* < 14 semanas 26,9 31,4 25,7 23,3 22,1 29,3 4,4 17,9
Ecografia, IG* 14 - 22 semanas 31,6 29,7 34,5 33,3 33,3 29,1 35,6 29,5
Ecografia, IG* > 22 semanas 26,2 23,7 28,1 28,1 26,8 26,2 46,7 35,3
Ecografia, IG* desconhecida 3,7 5,2 1,9 2,0 5,3 2,3 8,9 3,7
Rastreio bioquimico 5,7 6,3 5,1 6,7 5,6 5,4 0,0 4,7
A‘mni'ocentese/Biépsia de 4.0 2.2 3.7 5,2 6.9 7.7 4.4 3.2
vilosidades

Teste pré-natal néo invasivo 0,1 0,1 0,1 0,1 0,0 0,0 0,0 2,1
Outros testes positivos 1,4 1,3 0,8 1,3 0,0 0,0 0,0 3,7
Desconhecido 0,4 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0 0,0
Total 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0 100,0

* |G - Idade de gestacéo
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_Discussao

Alguns estudos tém demonstrado que a vigilancia ecografica,
associada ou ndo a outros testes, quando integrados em
programas de DPN, s&o essenciais na detencdo precoce de
AC (2:3). O conjunto de exames utilizados em DPN possibilita
a estratificacdo de risco e o aconselhamento genético,
promovendo a autonomia dos pais na tomada de decisdes
informadas sobre a continuidade da gestacéo e o planeamento
do cuidado neonatal.

Do ponto de vista epidemiologico, a detecao pré-natal de
AC permite a implementacao de estratégias de intervencao
multidisciplinares, com potencial para reduzir a morbi-mortalidade
perinatal e minimizar as sequelas a longo prazo.

_Conclusoes

A implementacéao de protocolos de diagnéstico pré-natal (DPN)
configura-se como uma intervengédo de saude publica de elevada
relevancia, visando a otimizagao dos desfechos perinatais.

A implementacao de redes de referéncia para 0 acompanhamen-
to de gestacdes de alto risco e a padronizacao de protocolos
de intervengdo neonatal sdo cruciais para a maximizagao dos
beneficios do DPN, com impacto positivo na saude individual e
coletiva.
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