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Registo Nacional de Anomalias Congénitas
Centros que notificaram casos nascidos em 2018 e 2019

Centro: Abrantes
- Dra. Estela Sousa - Centro Hospitalar Médio Tejo, EPE - Hospital de Abrantes — Servigco de Obstetricia.

Centro: Almada

- Dra. Maria Margarida Cabral - Hospital Garcia de Orta - Servigo de Pediatria.
- Dra. Anténia Santos - Hospital Garcia de Orta — Servico de Obstetricia.

Centro: Amadora

- Dra. Benvinda Morais — Hospital Professor Doutor Fernando da Fonseca, EPE - Servigo de
Pediatria/Neonatologia.

- Dra. Ana Paula Ferreira — Hospital Professor Doutor Fernando da Fonseca, EPE - Servico de Obstetricia.

Centro: Angra do Heroismo
- Dra. Helena Rego - Hospital do Santo Espirito da llha Terceira, EPER - Servigo de Pediatria.

Centro: Aveiro

- Dra. Marisa Moreira — Centro Hospitalar do Baixo Vouga, EPE - Hospital Infante D. Pedro - Servico de
Obstetricia.

Centro: Barreiro

- Dra. Inés Marques, Dra. Cristina Lacerda e Equipa de Enfermagem do Servigo de Obstetricia - Centro
Hospitalar Barreiro Montijo, EPE - Servico de Pediatria.

Centro: Bissaya Barreto:
- Dra. Eulélia Galhano, Enf.2 Cristina Pita, Dr. Miguel Branco - Centro Hospitalar e Universitario de
Coimbra, EPE - Maternidade Bissaya Barreto — Servigo de Obstetricia B.

- Dra. Lina Ramos - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, EPE - Maternidade Bissaya Barreto
- Servigo de Neonatologia.

Centro: Braga

- Dra. Alexandra Cadilhe e Enf.2 Ludovina Barreiros - Hospital de Braga, EPE — Servigco de Obstetricia
- Unidade de Diagnéstico Pré—Natal.

Centro: Caldas da Rainha

- Dra. Anabela Bicho - Centro Hospitalar do Oeste, EPE - Unidade das Caldas da Rainha - Servico de
Pediatria.

Centro: Cascais
- Dra. Maria del Rosario Sossai — Hospital de Cascais Dr. José de Almeida — Servico de Pediatria.

Centro: Covilha

- Dr. Anténio Resende - Centro Hospitalar Universitario da Cova da Beira, EPE - Hospital da Péro da
Covilha - Servico de Pediatria.

- Dra. Nélia Pereira - Centro Hospitalar Universitario da Cova da Beira, EPE — Hospital Péro da Covilha
- Servico de Obstetricia.
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Centro: CUF Descobertas
- Dra. Ana Rodrigues - Hospital CUF Descobertas — Unidade de Neonatologia.

Centro: CUF Porto
- Dra. Gabriela Vasconcellos e Dra. Dulce Oliveira — Hospital CUF Porto — Unidade de Neonatologia.

Centro: Daniel de Matos

- Dra. Sofia Franco, Dra. Filomena Coelho e Dra. Helena Gongalves — Centro Hospitalar e Universitario
de Coimbra, EPE - Maternidade Daniel de Matos — Servico de Obstetricia A.

- Dra. Ana Silva - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, EPE — Maternidade Daniel de Matos
- Servico de Pediatria A.

Centro: Estefania

— Dr. Daniel Virella - Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Central, EPE — Hospital D. Estefania
- Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais.

Centro: Evora
- Dra. Sénia Antunes - Hospital do Espirito Santo de Evora, EPE - Servico de Pediatria.

Centro: Faro

- Dra. Angela Ferreira - Centro Hospitalar Universitario do Algarve, EPE - Hospital de Faro — Servico de
Obstetricia.

— Dra. Claudia Calado - Centro Hospitalar Universitario do Algarve, EPE — Hospital de Faro — Servigo de
Pediatria.

Centro: Feira
- Dra. Raquel Maciel - Centro Hospitalar Entre o Douro e Vouga, EPE - Servigo de Obstetricia.
- Dra. Fatima Ribeiro — Centro Hospitalar Entre o Douro e Vouga, EPE - Servico de Pediatria.

Centro: Guarda

- Enf.2 Nélia Faria e Dr. Anténio Mendes — Unidade Local de Saude da Guarda, EPE - Servigo de
Pediatria/Neonatologia.

Centro: Guimaraes
- Dra. Georgina Monteiro - Hospital da Senhora da Oliveira Guimaraes, EPE - Servico de Neonatologia.
- Dra. Adosinda Rosmaninho - Hospital da Senhora da Oliveira Guimarées, EPE - Servico de Obstetricia.

Centro: HPP Lusiadas
- Dr. Pedro Vieira da Silva - Hospital Lusfadas Lisboa — Unidade de Neonatologia.

Centro: Julio Diniz

- Dra. Maria Céu Mota — Centro Hospitalar Universitario do Porto, EPE - Maternidade Julio Dinis
- Cuidados Intensivos Neonatais e Pediatricos.

- Dra. Andrea Lebre e Dra. Ana Pereira Cunha - Centro Hospitalar Universitario do Porto, EPE
- Maternidade Julio Dinis — Servigo de Obstetricia.

Centro: Leiria
- Dr. Jodo do Agro - Centro Hospitalar de Leiria, EPE — Servi¢co de Pediatria.
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Centro: Loures
- Dra. Fernanda Melo - Hospital Beatriz Angelo - Servico de Neonatologia.
- Dr. Jodo P. Marques - Hospital Beatriz Angelo - Servico de Obstetricia/Diagnéstico Pré-natal.

Centro: MAC

- Dra. Helena Ramos — Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Central, EPE - Maternidade Dr. Alfredo
Costa - Servico de Pediatria.

Centro: Matosinhos
- Dra. Paula Noite — Unidade Local de Saude de Matosinhos, EPE - Hospital Pedro Hispano — Servico
de Neonatologia.

- Dra. Fatima Soares - Unidade Local de Saude de Matosinhos, EPE — Hospital Pedro Hispano — Servigo
de Obstetricia/Diagnostico Pré-natal.

Centro: Ponta Delgada
- Dra. Maria Fernanda Gomes - Hospital do Divino Espirito Santo de Ponta Delgada, EPE - Servigco de
Pediatria/Unidade Neonatologia.

- Dr. André Forjaz de Sampaio - Hospital do Divino Espirito Santo de Ponta Delgada, EPE - Servico de
Obstetricia.

Centro: Portalegre

- Dra. Maria do Céu Novaz - Unidade Local de Saude do Norte Alentejano, EPE - Hospital Doutor José
Maria Grande — Servigo de Pediatria.

Centro: Portimao

- Dra. Angelina Calado e Dra. Marta Amado - Centro Hospitalar Universitario do Algarve, EPE — Hospital
de Portimao — Servico de Pediatria.

Centro: Povoa Varzim/Vila do Conde
- Dra. Conceigdo Casanova - Centro Hospitalar Pévoa do Varzim/Vila do Conde - Unidade P6voa do
Varzim - Servigo de Pediatria.

Centro: S. Francisco Xavier
- Dra. Constanca Pinto e Dra. Ana Teresa Maria — Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, EPE — Hospital
S. Francisco Xavier — Unidade de Neonatologia.

- Dra. Rita Mamede - Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, EPE - Hospital S. Francisco Xavier
- Servico de Obstetricia.

Centro: S. Joao
- Dra. Carla Ramalho - Centro Hospitalar Universitario de S. Jodo, EPE - Servico de Obstetricia.
- Dra. Manuela Rodrigues - Centro Hospitalar Universitario de S. Jodo, EPE - Servigo de Pediatria.

Centro: Santarém
- Dr. José Lima Delgado e Dra. Cristina Martins — Hospital Distrital de Santarém, EPE - Servico de
Obstetricia.

- Dra. Isabel Santa Marta e Dra. Susana Meleiro - Hospital Distrital de Santarém, EPE - Servigo de
Pediatria.
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Centro: Setubal
- Dr. Vitor Gabriel - Centro Hospitalar de Setubal, EPE — Hospital S. Bernardo - Servico de Obstetricia.
- Dra. Teresa Gouveia — Centro Hospitalar de SetlUbal, EPE — Hospital S. Bernardo - Servigo de Pediatria.

Centro: Santa Maria

— Dra. Juliette Dupont e Dra. Ana Raquel Silva - Centro Hospitalar Universitario Lisboa Norte, EPE
Hospital de Sta. Maria — Servigo de Genética.

Centro: Tamega e Sousa

- Dr. Virgilio Oliveira - Centro Hospitalar Tamega e Sousa, EPE - Hospital Padre Américo — Servico de
Pediatria.

Centro: Viana Castelo

- Dra. Carla Dias — Unidade Local de Saude do Alto Minho, EPE - Hospital de Santa Luzia - Servico de
Pediatria.

- Dra. Paula Pinheiro — Unidade Local de Saude do Alto Minho, EPE - Hospital de Santa Luzia — Servigo
de Obstetricia.

Centro: Vila Franca de Xira
- Dra. Alexandra Neto Carvalho — Hospital Vila Franca de Xira, EPE - Servico de Neonatologia.

Centro: Vila Nova Famalicéo

- Dra. M® Manuel Torrao - Centro Hospitalar do Médio Ave, EPE - Unidade Hospitalar de Famalicéao -
Servico de Obstetricia.

- Dra. Felisbela Rocha — Centro Hospitalar do Médio Ave, EPE — Unidade Hospitalar de Famalicao Servigo
de Pediatria/Neonatologia.

Centro: Vila Nova Gaia
- Dra. Marcia Goncalves - Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho, EPE — Unidade de Neonatologia II.

- Dra. Maria da Conceicéao Brito - Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho, EPE - Servico de
Obstetricia.

Centro: Vila Real
— Dr. Juan Calvifio Cabezas — Centro Hospitalar de Tras—os—-Montes e Alto Douro, EPE - Unidade

Hospitalar de Vila Real - Servigo de Pediatria.
Centro: Viseu
- Dra. Isabel Andrade - Centro Hospitalar Tondela Viseu, EPE - Servigo de Pediatria.
- Dra. Isabel Cerveira — Centro Hospitalar Tondela Viseu, EPE - Servico de Obstetricia.
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e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 22. Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Outras Anomalias Con- 52
génitas, segundo a CID 10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com
resultado da gestacgéo, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 23. Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Outras Anomalias Congé- 52
nitas, segundo a CID 10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com a
fase de identificacdo da 1 anomalia, relativos aos anos 2018-2019 e notificados
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 24. Distribuigdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Cromosso- 54
micas, segundo a CID 10: Q90 a Q99, de acordo com resultado da gestacao,
relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias
Congeénitas.

Figura 25. Distribuig@o da percentagem de casos notificados com Anomalias Cromossomi- 54
cas, segundo a CID 10: Q90 a Q9, de acordo com a fase de identificacao da 12
anomalia, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas.

Figura 26. Comparacao da prevaléncia por grande grupo de Anomalias Congénitas, de 55
acordo com a CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos 2018-2019, noti-
ficados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 27. Evolucdo da frequéncia anual de toma de acido félico de acordo com o inicio da 58
suplementacéo, nos casos relativos aos anos 2011 a 2019 e notificados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 28. Prevaléncia de nados-vivos com Sindrome de Down, de acordo com idade materna 63
na altura do parto, observada nos casos relativos aos anos 2011 a 2019 e reporta-
dos ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 29. Prevaléncia de total de casos com Defeitos do Tubo Neural, distribuidos por tipo 64
de nascimento, relativos aos anos 2011 a 2019, reportados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.
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Lista de abreviaturas

AC - Anomalias Congénitas

Ap - Aparelho

DPN - Diagnéstico Pré-Natal

FM - Feto-morto

IG - Idade de gestacao

IMG - Interrupcéo médica da gravidez
NV - Nado-vivo

OOFP - Olho, ouvido, face e pescoco
RN - Recém-nascido

SNC - Sistema Nervoso Central

SME - Sistema musculo-esquelético

Lista de siglas

CID 10 - Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte (10.2 revisédo)
EUROCAT - European Surveillance of Congenital Anomalies

INE - Instituto Nacional de Estatistica

INSA - Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge

RENAC - Registo Nacional de Anomalias Congénitas
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O Registo Nacional de Anomalias Congénitas
(RENAC) é um instrumento estratégico na vigilan-
cia epidemiolégica das anomalias congénitas
(AC) que ocorrem em Portugal. E um registo
nosoldgico de base populacional que recebe
notificacoes de nascimentos com AC que ocorre-
ram no Continente e nas Regides Autonomas dos
Acores e da Madeira.

Sao objetivos do RENAC:

- Estimar a prevaléncia das AC em Portugal e
caracterizar a sua epidemiologia, nomeada-
mente a evolucao temporal, a distribuicdo geo-
grafica por area de residéncia da méae durante
a gravidez, e a distribuicdo por carateristicas
sociodemograficas da mae e do pai;

- Estabelecer e manter um sistema de vigilancia
epidemioldgica que permita detetar a ocorrén-
cia de agregados de AC no espacgo e no tempo,
promover a sua analise epidemioldgica e divul-
gar o resultado dessa anlise;

- Avaliar a efetividade de medidas de prevencao
primaria na area das AC e avaliar o impacte do
diagnostico pré-natal;

- Manter uma base de dados nacional, disponivel
para a comunidade cientifica, a partir da qual
seja possivel realizar estudos epidemiologicos
na area das AC;

- Participar na European Surveillence of Conge-
nital Anomalies - EUROCAT - colaborando na
investigagdo relacionada com as causas e a
prevencao de nascimentos com AC, o seu tra-
tamento e os cuidados prestados s criancas
afetadas.

Os servicos de obstetricia (n=48), de pediatria e
de neonatologia do pais (n=49), tanto publicos
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como privados, que colaboram com o RENAC de
forma voluntéria, notificam os casos com AC por
si diagnosticados. Os servigos de anatomia pato-
l6gica e os laboratérios de genética participam,
de forma indireta, na notificacao, através do con-
tributo do estudo necropsico ou citogenético e,
ou, molecular para o diagnoéstico dos casos noti-
ficados.

A coordenacdo do RENAC encontra-se no Depar-
tamento de Epidemiologia do Instituto Nacional
de Salde Doutor Ricardo Jorge, IP (INSA) desde
2007 (1),

Através do RENAC, Portugal participa na rede
europeia de registos EUROCAT (2,3) desde 1990.
Esta rede, principal fonte de informagéo sobre a
epidemiologia das AC na Europa, é constituida
por um conjunto de registos de base populacio-
nal e utiliza diversas fontes de informagado para
obter dados de elevada qualidade, tanto em ter-
mos de detalhe de informacao clinica e demogra-
fica, como de diagnostico.

Desde 2015 que o EUROCAT integra a platafor-
ma europeia para o registo das doencas raras,
sedeada no Joint Research Centre da Comisséo
Europeia, localizado em Ispra, Italia. Estas cola-
boracdes permitem ao RENAC implementar em
Portugal os mesmos critérios de qualidade e de
diagnoéstico preconizados pelo registo Europeu
e, assim, comparar os dados nacionais com 0s
dados europeus, colaborar na vigilancia epide-
mioldgica das AC a nivel europeu e participar em
estudos de investigagao multicéntricos.

Os denominados “indicadores com interesse para
a Saude Publica” sdo cada vez mais propostos
para o estudo de diferentes doencas, fatores de
risco e resultados em saude (4). Neste ambito, e
na sequéncia do relatério anterior, o presente rela-



torio bienal, inclui os resultados destes indicado-
res a nivel nacional (°). Sao eles:

a. proporcéo de casos com AC potencialmente
detetéveis durante a gravidez cujo diagnéstico
foi realizado no periodo pré-natal — utilizado
como indicador da atividade dos centros de
diagnostico pré-natal;

b. prevaléncia de interrupcdes médicas de gravi-
dez (IMG) ap6s diagnostico de AC grave — utili-
zado como indicador do grau de opgao por IMG
ap6s o diagnostico pré-natal de AC e o efeito
da IMG na mortalidade perinatal e na prevalén-
cia de nascidos vivos com AGC;

c. prevaléncia de nados-vivos (NV) com Sindrome
de Down — utilizado como indicador da gravidez
tardia, da implementagéo dos rastreios pré-na-
tais e da politica de IMG;

d. prevaléncia dos defeitos do tubo neural (DTN) -
utilizado como indicador da implementagéo da
politica de prevencao primaria dos DTN através
da suplementacao com acido félico;

e. mortalidade perinatal de nascimentos com ano-
malia congénita - utilizado para avaliar o contri-
buto das AC na mortalidade perinatal.

As caracteristicas maternas e paternas sempre
foram objeto de estudo no ambito das AC, sendo
bem conhecido o efeito da idade materna nas ano-
malias cromossémicas como a trissomia 21 (6),
assim como a exposicdo ao alcool (sindrome
alcodlico fetal) (7) ou a algumas doencas infecio-
sas durante a gravidez (rubéola congénita) (8.
Por esse motivo, questdes relacionadas com o
consumo materno de tabaco, alcool ou toxico-
dependéncia, sobretudo durante o 1° trimestre
de gravidez, e a presenca de doencga cronica, ou
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aguda, fazem parte do questionario do RENAC
desde a sua origem em 1997 ().

Assim, no presente relatorio descrevem-se algu-
mas caracteristicas sociodemograficas dos pro-
genitores dos casos nascidos entre 2018 e 2019,
reportados ao RENAC.

Na persecucéo dos objetivos do RENAC referidos
anteriormente, o presente relatorio disponibiliza os
dados recolhidos por este sistema de informacao,
reportando 0s casos de anomalias que ocorreram
no periodo compreendido entre janeiro de 2018 e
dezembro de 2019.
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2.1 Definicoes

Sao notificados ao RENAC, todos 0s nascimentos
com anomalias estruturais major, associadas, ou
nao, a anomalias minor, assim como as anomalias
cromossémicas observadas em:

1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao final
do periodo neonatal;

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

3. Fetos submetidos a interrupcao médica da
gravidez (IMG), ap6s o diagndéstico de uma AC
grave, independentemente da idade gesta-
cional.

Sa0 excluidos da notificagdo ao RENAC todos os
nascimentos com defeitos metabdlicos ou funcio-
nais, deformacdes ou lesdes devidas a trauma-
tismo de parto, ou anomalias estruturais minor
isoladas (lista de anomalias no Anexo Il).

Define-se como uma anomalia major um defeito
estrutural do corpo e, ou, de um 6rgao que com-
promete a viabilidade do individuo e requer trata-
mento médico ou cirlrgico. Uma anomalia minor é
definida como uma alteracdo estrutural compativel
com a vida e que néao requer necessariamente tra-
tamento, sendo, muitas vezes, considerada uma
variante do normal (10).

E considerada “anomalia isolada” qualquer ano-
malia major que tenha ocorrido isolada ou acom-
panhada de anomalia(s) minor. E considerada
“anomalia multipla” a ocorréncia de duas ou mais
anomalias major néo relacionadas entre si (10),
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2.2 Dados

As principais fontes de informagéo utilizadas para
este relatério foram os servicos de obstetricia e
neonatologia, publicos e privados, do Continente e
das regides autonomas dos Agores e da Madeira.
A notificagao, voluntaria, foi efetuada preferencial-
mente através do preenchimento de um questiona-
rio disponivel em suporte informatico na plataforma
informatica — https://rios-insa.min-saude.pt — alo-
jada no sistema informatico interno do INSA, e
acessivel apenas a equipa central do RENAC, no
Departamento de Epidemiologia.

O questionario de notificagcdo abrange diversas
areas (Anexo |), entre as quais se salientam:

= dados da gestacao, incluindo o diagnostico pré-
-natal e 0 parto;

= dados da historia pessoal e familiar dos proge-
nitores;

= descricdo pormenorizada das anomalias pre-
sentes;

= dados laboratoriais ou anatomopatoldgicos,
quando existentes.

A informacéo recolhida para cada caso € anonima
e apenas o médico notificador em cada servico
hospitalar pode aceder ao processo clinico, através
de um numero de c6digo Unico para cada notifica-
cao enviada ao RENAC. Os dados anonimizados
e informatizados existentes no registo central, nas
instalagdes do INSA, estdo protegidos por meios
informaticos e sao de acesso reservado aos ele-
mentos da equipa central do RENAC.

Sao notificados ao RENAC nascimentos com AC de
mulheres residentes no Continente e nas Regides
Auténomas dos Acgores e da Madeira, mas nao de
mulheres residentes no estrangeiro durante a gra-
videz.



2.3 Validacao de dados

Cada uma das notificacOes recebidas foi verificada
pela equipa central do RENAC que validou a con-
gruéncia de todas as notificacoes recebidas e codi-
ficou as AC, sempre que necessario, de acordo
com a 10% versdo da Classificagdo Internacional
de Doencas e causas de morte (CID 10). Foram
efetuados procedimentos de validacdo da base de
dados com recurso a rotinas de validacao pré-defi-
nidas que fazem parte do programa informatico que
serve de base ao registo. Estas rotinas de validacdo
permitem detetar e eliminar os registos duplicados
assim como assinalar aqueles que nao cumprem
0s critérios de incluséo atras referidos. Os proce-
dimentos realizados a nivel central ndo alteram o
diagndstico clinico que é realizado pelos médicos
nos servicos hospitalares participantes.

A extracdo da base de dados para este relatorio foi
realizada em agosto de 2021. Na validagéo da base
de dados extraida foi efetuada a verificagao, confir-
magao e corregao de valores omissos, incongruen-
tes ou impossiveis. Para esta validacdo recorreu-se
essencialmente a estatisticas descritivas (como
tabelas de frequéncia e tabelas de cruzamento
entre duas ou mais variaveis). Sempre que neces-
sario foram contactados os médicos que sao 0s
pontos focais de contacto do RENAC em cada um
dos servicos notificadores, para esclarecimento
de questdes relevantes para a qualidade final da
base de dados.

2.4 Protecao de dados

A notificacdo e o tratamento de dados nao carecem
de consentimento escrito, fundamentado pelo inte-
resse publico importante do RENAC (Autorizagao n°
13484/2017), dando-se cumprimento a Lei da Pro-
tecdo de Dados e a Lei de Investigacédo Clinica (11).
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2.5 Analise estatistica

A anélise dos dados incluiu, para as variaveis cate-
goéricas, a estimativa das frequéncias absolutas
(contagens) e relativas (apresentadas na forma de
percentagem).

E de notar que no calculo da taxa de prevaléncia
de casos com AC, cada caso foi contabilizado uma
Unica vez, utilizando a formula descrita abaixo:

Ne de casos (NV+FM+IMG)

Prevaléncia de casos com AC =

Total de nascimentos

No calculo da prevaléncia das AC, o numerador
foi constituido pelo numero total de casos notifi-
cados com a AC em estudo e o denominador foi
constituido pelo somatério do nimero de nados-
-vivos (NV) e fetos mortos (FM) em cada ano, de
acordo com os dados disponibilizados pelo Ins-
tituto Nacional de Estatistica (INE). Assim, cada
notificacao foi contabilizada apenas uma vez para
a estimativa da prevaléncia de casos com AC. No
entanto, quando um feto, ou um nado-vivo, era
portador de mais do que uma anomalia, foi con-
tabilizado em cada um dos grupos de anomalias
que apresentou, pelo que o numero total de casos
com anomalias congénitas ¢é diferente do nimero
total de anomalias congénitas notificadas.

Neste relatorio, as taxas de prevaléncia de AC
sao expressas em numero de casos/1000 ou
casos/10 000 nascimentos, isto é: o nimero de
NV, FM e IMG, com pelo menos uma anomalia
congeénita, ocorridos em cada 1000 ou em cada
10 000 nascimentos, durante os anos em estudo,
tal como preconizado pelo EUROCAT.



2.6 Mapeamento da distribuicao geografica e
analise espacial do nimero total de casos
de Anomalias Congénitas

Neste relatorio é apresentado um mapa que ilustra
a distribuicdo geografica das taxas de prevaléncia
do numero total de casos com AC. Considerando
que a frequéncia anual de nascimentos com AC é
baixa, e de modo a minimizar possiveis situagdes
de instabilidade estatistica associada aos peque-
nos numeros, 0 mapa das taxas de prevaléncia foi
construido para a totalidade de AC do periodo em
estudo (2018-2019).

Foi utilizado o software de Sistemas de Informacao
Geografica ARCGIS (12), e a versao digital dos limi-
tes da Carta Administrativa Oficial de Portugal (13).

Na construcao das classes, a taxa de prevaléncia
dos casos com AC foi distribuida por categorias
que se baseiam nos valores de prevaléncia interna-
cionalmente esperados de 200 a 300 casos por
10 000 nascimentos por ano (14). Foi ainda cons-
truida uma classe especifica para os concelhos
sem notificagdes de nascimentos com AC, a seme-
lhanca do estudo publicado no relatdrio do RENAC
para 2016-2017 (15).

2.7 Indicadores nacionais de Saude Publica

Seguindo as recomendacgdes do EUROCAT, sao
apresentados neste relatério 0s seguintes indica-
dores com interesse para a Saude Publica:

1. Proporcao de casos com AC potencialmente
detetaveis durante a gravidez cujo diagnos-
tico foi realizado no periodo pré-natal (DPN).

< Este indicador contribui para avaliar a atividade
do DPN a nivel nacional.
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2. Prevaléncia de interrupcdo médica de gravi-
dez (IMG) ap6s DPN de AC grave

Este indicador contribui para quantificar a
opcao por IMG apés o diagnostico pré-natal
de AC grave, e 0 efeito da IMG na mortalidade
perinatal e prevaléncia de NV com AC.

3. Prevaléncia de nados-vivos com Sindrome
de Down

Utilizado como indicador da gravidez tardia, e
da implementacao e adesao aos rastreios pré-
-natais.

4. Prevaléncia do total de casos com defeitos
do tubo neural (DTN)

Permite avaliar a implementag@o da politica
nacional de prevenc¢ao primaria dos DTN atra-
vés da suplementacdo materna com éacido
folico, com inicio antes da gravidez e manten-
do-se ininterruptamente até ao final do pri-
meiro trimestre.

5. Mortalidade perinatal de casos com anoma-
lia congénita
Para o célculo desta proporgéao, o numerador
foi constituido pelo somatério do numero total
de fetos mortos com idade gestacional > 28
semanas, e do numero total de nados-vivos
falecidos até ao final da primeira semana de
vida, que tinham pelo menos uma AC e foram
reportados ao RENAC entre 2018 e 2019. Foi
utilizado como denominador o total de 6bitos
verificados em nados-vivos falecidos até ao
7° dia de vida e fetos mortos com idade gesta-
cional = 28 semanas, de acordo com informa-
cao disponibilizada pelo INE para os anos em
estudo (16),

Este indicador contribui para avaliar o contri-
buto dos casos com AC para a mortalidade
perinatal.
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3.1 Participacao hospitalar

Colaboram com o RENAC todos os hospitais publi-
cos com Servicos de obstetricia e pediatria ou neo-
natologia, localizados no continente e nas regides
autonomas (n=44), assim como 5 hospitais priva-
dos. Enviaram notificagdes referentes a nascimen-
tos com AC em 2018-2019, 883,7% dos hospitais
que colaboram com o RENAC. Esta participacéo

: -
80

60

40

Hospitais Participantes

Serv. Pediatria/
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foi maior nos servicos de pediatria ou neonatologia
comparativamente com a observada nos servigos
de obstetricia ou unidades de diagnostico pré-natal
(DPN) (79,6% vs 52,1%) (Figura 1).

Esta menor participacdo dos servigos de obste-
tricia podera explicar parte da subnotificagéo de
casos recebidos pelo RENAC referentes ao biénio
2018-2019.

Serv. Obstetricia/DPN

Neonatologia

. Participa

@ Ngo participa

Figura 1 - Participagé@o dos hospitais e respetivos servigos de obstetricia ou diagnos-

tico pré-natal e pediatria ou neonatologia, no envio de notificacdes relativas aos anos
de 2018-2019, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.2 Caracteristicas gerais dos casos com
Anomalias Congénitas

Entre 2018 e 2019, foram recebidas pelo RENAC
2509 notificacdes de casos com AC, o que resulta
numa prevaléncia de 144,02 casos/10 000 nasci-
mentos para 0s anos em observagdo (Tabela 1).

A prevaléncia de casos de AC obtida através do
RENAC aumentou desde 2010, atingindo o valor
mais elevado no ano de 2014 (173,11 casos/10 000
nascimentos). No entanto, nos Ultimos anos obser-
va-se uma redugao da prevaléncia de AC a nivel
nacional. A prevaléncia de casos com AC tem osci-
lado ao longo dos anos, sendo sempre inferior ao
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esperado, de acordo com os standards internacio-
nais (Figura 2), o que devera estar relacionado
com uma subnotificacdo de casos, quer porgue
nem todos 0s servigos enviam notificagdes ao
RENAC (Figura 1), quer porque nem todos 0s ser-
vicos notificam todos 0s casos.

Nas Tabelas 2, 3 e 4 descrevem-se as carateristi-
cas dos casos notificados para o conjunto dos anos
em estudo (2018 e 2019). Em 99,3% dos nascimen-
tos com AC o parto decorreu no hospital e 95,7%
foram nascimentos simples. A gravidez gemelar
(dois gémeos) foi observada em 3,8% dos casos
notificados, mas maioritariamente, apenas um dos
gémeos apresentava pelos menos uma AC (67,7%).

Tabela 1 - Numero de notificacdes e prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas,

nos anos de 2016 e 2017, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

A Ndmero de Percentagem Numero de Prevaléncia/
no S : .
notificacoes anual (%) nascimentos 10 000
2018 1293 51,53 87340 148,04
2019 1216 48,47 86872 139,98
Total 2509 100 174212 144,02
“ Fonte: Instituto Nacional de Estatistica (INE)
200,0
160,0
120,0
80,0
40,0
0,0
2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019

Prevaléncia anual

Linear (Prevaléncia anual)

Figura 2 - Evolugao anual da prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas, nos anos

de 2010 a 2019, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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A gestacéo terminou no nascimento de uma crianca
viva em 65,5% dos casos notificados. Apds o diag-
nostico de uma malformagéo fetal grave, 32,3%
dos progenitores optou pela interrupcao médica da
gravidez (IMG). Nas restantes notificagcoes o desfe-
cho foi a morte fetal (1,4%) ou 0 aborto espontéaneo
(0,4%).

Entre os casos de AC notificados, o sexo masculino
foi 0 mais frequente (55,4% vs. 40,8%) (Tabela 2).

Em 63,3% dos casos notificados, a identificagdo
ou suspeita de pelo menos uma AC, aconteceu
pela primeira vez na fase pré-natal. Nestes casos
(n=1589) a ecografia obstétrica foi o primeiro
exame pré-natal a revelar a suspeita de alteracdes
fetais (89,3%), destacando-se a ecografia do 2°
trimestre (33,9%) seguida da ecografia do 1° tri-
mestre (28,9%). Também o rastreio bioquimico e
0 teste pré-natal ndo invasivo, este incluido nos
"Outros testes", assinalaram a suspeita de uma AC
na fase pré-natal em 5,7% e 3,1% dos casos noti-
ficados, respetivamente (Tabela 3). Em 35,4% das
notificacdes ndo foram assinaladas alteragdes nos
exames realizados durante a gravidez.

As ecografias obstétricas do 1° e do 2° trimestre
foram realizadas de acordo com o preconizado
para a vigilancia da gravidez em Portugal (17) em
88,5% dos casos notificados: em 68,5% das gravi-
dezes ambas as ecografias foram realizadas e em
20,0% so foi realizada a ecografia do 1° trimestre,
0 que poderé ter estado relacionado com uma IMG
realizada até as 20-22 semanas de gestacdo. Em
4,7% das gravidezes apenas foi realizada ecogra-
fia no 2° trimestre e em 1,8% néo foi realizada eco-
grafia nem no 1° nem no 2° trimestre (Tabela 3).
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Tabela 2 - Numero de notificagdes e percentagem de casos
com Anomalias Congénitas, de acordo com o local de nas-
cimento, o tipo de nascimento e o numero de individuos
malformados em cada parto, resultado da gestagao e sexo,
nos anos de 2018 e 2019, notificados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.

Local de nascimento n %
Hospital 2491 99,3
Domicilio 13 0,5
Outro 5 0,2

Total 2509 100,0

Tipo de Nascimento n %

Gravidez simples 2402 95,7

Gravidez multipla®

Duplo 96 3,8
Triplo 3 0,1
Desconhecido 8 0,3
Total 2509 100,0

“Numero de Malformados em 107

gravidez multipla

1 67 67,7
2 28 28,3
Desconhecido 4 4,0
Resultado da Gestagao n %
Nado-vivo 1644 65,5
Interrupcao de gravidez 811 32,3
Feto-morto 35 1,4
Aborto espontaneo 11 0,4
Desconhecido 8 0,3
Total 2509 100,0
Sexo n %
Masculino 1391 55,4
Feminino 1023 40,8
Ambiguo 9 0,4
Desconhecido 86 3,4

Total 2509 100,0
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Tabela 3 - Numero de notificagcdes e percentagem de casos com Anomalias Congénitas de

acordo com o0 momento de identificacdo da 12 anomalia, 0 estado do Feto ou Recém-Nascido

na identificagcdo da 1? anomalia, o 1° exame alterado e a realizagdo de estudo morfolégico,

nos anos de 2018 e 2019, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Momento de identificagdo da 12 anomalia congénita

Diagnéstico pré-natal

Ao nascer

Até 1 semana de vida

Entre 1 e 4 semanas de vida
Na autépsia

Desconhecido

Total

Estado do Feto ou Recém-nascido na identificagao da

12 anomalia congénita
Vivo
Morto

Desconhecido

Primeiro exame pré-natal alterado

Ecografia, Idade Gestacional < 14 semanas
Ecografia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas
Ecografia, Idade Gestacional > 22 semanas
Ecografia, Idade Gestacional desconhecida
Rastreio bioquimico

Amniocentese ou Biopsia de vilosidades

Outros testes positivos

Realizacdo de ecografia obstétrica

Realizou no 1° Trimestre e no 2° Trimestre

Total

Total

Realizou no 1° Trimestre, mas ndao no 2° Trimestre

Realizou no 2° Trimestre, mas nao no 1° Trimestre

Nao realizou no 1° Trimestre nem no 2° Trimestre

Desconhecido

30

Total

1589
569
237

86

24
2509

2477
25

2509

460
539
384
36
91
30
49
1589

1718
503
117
44
127
2509

%
63,3
22,7

9,4
3,4
0,2
1,0
100,0

%

98,7
1,0
0,3

100,0

%

28,9
33,9
24,2
2,3
5,7
1,9
3,1
100,0

%
68,5
20,0

4,7
1,8
5,1
100,0



No universo das notificagoes recebidas pelo RENAC
nas quais esta registada a realizagdo de colheita
de produtos fetais (n=1020) o principal motivo re-
ferido para a realizagéo dessa colheita foi a identi-
ficacdo de uma alteragéo fetal através da ecografia
(71,6%), seguida do rastreio bioquimico positivo
(13,7%), da idade materna (5,6%) e da pesquisa de
DNA fetal no sangue materno (3,3%).
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®

A amniocentese (66,2%) e a bidpsia de vilosidades
corionicas (31,8%) foram 0s exames invasivos mais
realizados (Tabela 4). Apesar de proposto pelo
médico, a realizacdo de um exame invasivo, apds
a suspeita de uma AC fetal, foi recusada pelos pro-
genitores em 4,4% dos casos notificados.

Tabela 4 - Numero de notificagdes e percentagem de casos com Anomalias Congénitas, de

acordo com a realizagé@o de colheita de produtos fetais e exame invasivo realizado, nos anos

de 2018 e 2019, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Colheita Produtos Fetais

Realizou devido a presenca de marcador ecografico

Realizou devido a rastreio bioquimico positivo

Realizou devido a idade materna

Realizou por outra razéo

o Pesquisa de DNA fetal no sangue materno

Técnica de colheita de produtos fetais

Amniocentese
Biopsia de vilosidades
Cordocentese

Fetoscopia

31

n %

730 71,6

140 13,7

57 5,6

59 5,8

34 3,3

Total 1020 100,0
n %

675 66,2

324 31,8

16 1,6

5 0,5

Total 1020 100,0



3.3 Distribuicao dos casos com Anomalias
Congénitas por area geografica

Apesar da notificacdo dos casos ao RENAC ter
origem hospitalar, a sua analise epidemioldgica e
geogréfica é realizada com base no local de resi-
déncia das maes durante a gravidez. Esta aborda-
gem ¢ importante para aumentar o conhecimento
acerca da epidemiologia das AC de base popula-
cional, uma vez que é durante a gravidez que se
terdo feito sentir as exposicdes teratogénicas que
podem explicar a ocorréncia de uma ou mais AC.

Assim, o padrdo da distribuicdo geografica (por
residéncia da mae durante a gravidez) da preva-
Iéncia do total de casos com AC notificados nos
anos em estudo (2018 e 2019) é apresentado na
Figura 3.
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A anélise visual do mapa sugere a existéncia de
concelhos com valores de prevaléncia mais ele-
vados que 0s dos concelhos circundantes, o que
podera estar associado a uma maior notificacdo
dos servicos hospitalares existentes nestes con-
celhos ou a uma efetiva concentracao geografica
de nascimentos com AC.

A observagao da Figura 3 revela, ainda, que em
alguns concelhos ndo foram notificados nascimen-
tos com AC durante o periodo em analise, 0 que
pode estar relacionado com o decréscimo da nata-
lidade em Portugal, ou com a reduzida adeséo a
notificacdo ao RENAC por parte de algumas unida-
des hospitalares.

>z

Taxa de prevaléncia
0,1-199,9

B 200,0 - 299,9

= 3000

Sem registo

Figura 3 - Prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas (/10 000 nascimentos) nos concelhos do Continente
e das Regides Autdnomas, nos anos de 2018 e 2019, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4 Distribuicdo da prevaléncia de
Anomalias Congénitas por grande
grupo de anomalias.

Neste subcapitulo descreve-se a distribuicdo das
prevaléncias por grande grupo de AC, de acordo
com a 102 versao da Classificagao Internacional de
Doencas e causas de morte (CID 10) (18). Apresen-
tam-se igualmente as prevaléncias observadas no
biénio anterior (de 2016 e 2017), de modo a permi-
tir uma rapida comparacéo.
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3.4.1 Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso
Central

Nos anos 2018 e 2019, a prevaléncia de AC do
Sistema Nervoso Central (CID10: Q00 a QQ7) foi
de 21,01 casos/10 000 nascimentos, valor seme-
lhante ao observado no biénio anterior, registando-
-se a presenca de multiplas anomalias em 34,7%
dos casos notificados (Tabela 5). Restringindo
a analise aos casos sem anomalia dos cromosso-
mas, a prevaléncia deste grande grupo foi 18,13
casos/10 000 nascimentos.

Tabela 5 — Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central por 10 000 nasci-
mentos, de acordo com a CID 10: Q00 a Q07, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notificados

ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central

Q00 - Q07 - Sistema Nervoso Central 366

Defeitos do Tubo Neural (Q00, Q01, Q05)

Q00 - Anencefalia e similares 41
Q01 - Encefalocelo 15
Q05 - Espinha Bifida 46
Q02 - Microcefalia 18
Q03 - Hidrocefalia congénita 67
Q04 - Outras AC do Cérebro 131
Q06 - Outras AC da medula espinal 4
Q07 - Outra AC do Sistema Nervoso Central 44
AC Isolada 239

AC Mdltipla* 127

Com AC cromossdmicas 50

Sem AC cromossémicas 74

Sindromes 3

2018-2019
Prevaléncia/10 000

2016-2017

% Prevalancia/10 000

21,01 21,22
11,2 2,35 2,36
4.1 0,86 0,81
12,6 2,64 1,90
4,9 1,03 2,30
18,3 3,85 3,45
35,7 7,62 8,11
1,1 0,23 0,23
12,0 2,63 2,07
65,3
34,7

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao; “ presenca de mais de uma AC major.



Incluidos neste grande grupo, encontram-se 0S
Defeitos do Tubo Neural (CID10: Q00, Q01 e Q05)
cuja prevaléncia foi de 5,85 casos/10 000 nasci-
mentos, valor semelhante ao observado no bié-
nio 2016-2017 (5,07 casos/10 000 nascimentos)
(Tabela 5).

Relativamente ao resultado da gravidez, esta ter-
minou com 0 nascimento de uma crianga viva
em 26% dos casos notificados com pelo menos
uma AC do SNC, e a IMG foi a opgéo em 72,1%

Sistema nervoso central

1,6%

26,0%
__ Feto-morto

_ Interrupcao de gravidez

~ Nado-vivo
72,1%

Figura 4 - Distribuic@o da percentagem de casos com Ano-
malias Congénitas do Sistema Nervoso Central, segundo
a CID 10: Q00 a Q07, de acordo com o resultado da gesta-
¢cao, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.
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das notificagdes com AC deste grupo nosoldgico
(Figura 4). Em uma notificagéo néao foi reportado
o0 resultado da gestagéo (0,3%).

Pelo menos uma das AC foi diagnosticada, ou sus-
peita, na fase pré-natal em 91% dos casos; em
4,4% as AC foram diagnosticadas no momento
do nascimento e em 2,5% o diagnostico ocorreu
durante a 12 semana de vida (Figura 5). Em quatro
notificagdes nao foi reportado o momento da iden-
tificacao das AC (1,1%).

Sistema nervoso central

0,
11% 4 00

2,5% B Ao nascer
@ Até 1 semana de vida

 Diagnostico pré-natal
91,0%
_ Entre 1 e 4 semanas de vida

Figura 5 - Distribuicao da percentagem de casos com Ano-
malias Congénitas do Sistema Nervoso Central, segundo a
CID 10: Q00 a Q07, de acordo com a fase em que foi identifi-
cada a 1# anomalia congénita, relativos aos anos 2018-2019
e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.2 Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, cimentos), observando-se a presenca de multi-
Face e Pescoco plas anomalias em 62,1% dos casos notificados
(Tabela 6).

Em 2018 e 2019, a prevaléncia das AC do grupo no-

solégico “Olho, Ouvido, Face e Pescoco” (CID10: Restringindo a analise aos casos sem anomalias
Q10 a Q18 e K07.0, KO7.1 e D18.10) foi de 11,37 ca- cromossémicas, a prevaléncia deste grande grupo
s0s/10 000 nascimentos, valor inferior ao obser- foi de 9,93 casos/10 000 nascimentos.

vado entre 2016 e 2017 (16,16 casos/10000 nas-

Tabela 6 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescogo por 10 000 nascimen-
tos, de acordo com a CID 10: Q10 a Q18 e K07.0, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notificados ao
Registo Nacional de Anomalias.

Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescogo

n % 2018-2019 2016-2017
Prevaléncia/10 000 Prevaléncia/10 000
Q10 - Q18 - Olhos, ouvido, face, pescoco 198 11,37 16,16
Q10 - AC das palpebras, aparelho lacrimal e 6rbita 13 6,6 0,75 0,63
Q11 - Anoftalmia, microftalmia, macroftalmia 11 5,6 0,63 0,69
Q12 - AC do cristalino 6 3,0 0,34 0,92
Q13 - AC da camara anterior do olho 8 4,0 0,46 0,81
Q14 - AC da camara posterior do olho 2 1,0 0,11 0,23
Q15 - Outras AC do olho 7 3,5 0,40 0,69
Q16 - AC do ouvido com compromisso da audi¢céo 4 2,0 0,23 0,63
Q17 - Outras AC do pavilhao auricular 42 21,2 2,41 3,57
Q18 - Outras AC da face e do pescogo 61 30,8 3,50 2,36
K07.0 - Micrognatismo 44 22,2 2,53 2,07
AC Isolada 75 37,9
AC Multipla* 123 62,1
Com AC cromossdmicas 25
Sem AC cromossomicas 77
Sindromes 21

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacdo Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao; “ presenca de mais de uma AC major.
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A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 56,6% dos casos notificados com
AC deste grupo nosolégico e a IMG foi a opcao
em 35,4% das notificagdes (Figura 6).

Em 52,5% dos casos registados com estas pato-
logias, pelo menos uma AC foi diagnosticada, ou

Olho, Ouvido, Face, Pescoco

3,0%
5,1%

0 Aborto espontaneo

_ Feto-morto

35,4%

56,6% Interrupcdo de gravidez

Nado-vivo

Figura 6 - Distribuicdo da percentagem de casos com
Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescoco,
segundo a CID 10: Q10 a Q18 e K07.0, de acordo com o
resultado da gestagdo, relativos aos anos 2018-2019 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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suspeita, na fase pré-natal. Em 40,9% foi diagnos-
ticada no momento do nascimento e em 3,5% o
diagndstico ocorreu na primeira semana de vida
(Figura 7). Em duas das notificacbes recebidas
nado foi reportado o momento da identificacao das
AC (1,0%).

Olho, Ouvido, Face, Pescoco

2,0%

A0 nascer

[ Até 1 semana de vida
0

52,5% [ Diagnostico pré-natal

_ Entre 1 e 4 semanas de vida

3,5%

Figura 7 - Distribuicdo da percentagem de casos com
Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescoco,
segundo a CID 10: Q10 a Q18 e K07.0, de acordo com a
fase de identificacdao da 12 anomalia, relativos aos anos
2018-2019 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas.



3.4.3 Anomalias Cardiacas

Neste relatdrio, e a semelhanca do reportado pelo
registo europeu (EUROCAT), é apresentada a pre-
valéncia das AC Cardiacas (CID10: Q20 a Q26)
sendo retirados desta anélise os codigos Q27, Q28
e P83.2 da CID10, referentes a AC do sistema vas-
cular (que em conjunto com os codigos relativos a
anomalias cardiacas constituem as AC do Aparelho
cardiovascular).

Em 2018 e 2019, a prevaléncia de AC Cardiacas
(CID10: Q20 a Q26) foi de 68,08 casos/10 000
nascimentos, valor inferior ao observado em 2016
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e 2017 (78,45 casos/10 000 nascimentos). A se-
melhanca do reportado em outros relatorios do
RENAG, observou-se que as AC dos septos cardia-
cos foram as mais prevalentes (42,13 casos/10 000
nascimentos), seguidas das AC das grandes arté-
rias (9,76 casos/10 000 nascimentos). Em 29,1%
dos casos notificados foram diagnosticadas multi-
plas anomalias (Tabela 7).

Restringindo a andlise aos casos de AC cardia-
cas sem anomalia dos cromossomas, a prevalén-
cia deste grande grupo foi de 58,84 casos/10 000
nascimentos.

Tabela 7 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas Cardiacas por 10 000 nascimentos, de acordo
com a CID 10: Q20 a Q26, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notificados ao Registo Nacional

de Anomalias Congénitas.

Anomalias Cardiacas

Q20-Q26 - Anomalias Cardiacas 1186
Q20 - AC das camaras e comunicagdes cardiacas 82
Q21 - AC dos septos cardiacos 734
Q22 - AC das valvulas pulmonar e tricuspide 96
Q23 - AC das valvulas adértica e mitral 49
Q24 - Outras AC do coragao 34
Q25 - AC das grandes artérias 170
Q26 - AC das grandes veias 21
AC Isolada 841
AC Mualtipla* 345
Com AC cromossdmicas 161
Sem AC cromossomicas 148
Sindromes 36

AC: Anomalia Congénita; C1D10: Classificacdo Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisdo;
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2016-2017
Prevaléncia/10 000

2018-2019

% .
Prevaléncia/10 000

68,08 78,45
6,9 4,71 5,69
61,9 4213 44,57
8,1 5,51 6,21
41 2,81 5,81
2,9 1,95 1,96
14,3 9,76 12,54
1,8 1,21 1,67
70,9
29,1

“ presenca de mais de uma AC major.



A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianca viva em 78,2% dos casos, valor superior
ao observado no biénio anterior (73,4%), e a IMG

foi a opcao em 20,4% das notificacdes (Figura 8).

Em 49,5% destes casos pelo menos uma AC foi
diagnosticada, ou suspeita, na fase pré-natal, valor
semelhante ao observado no biénio anterior (51%).

Anomalias Cardiacas

1,4%

20,4%
_ Feto-morto

[ Interrupcao de gravidez

. Nado-vivo
78,2%

Figura 8 - Distribuicdo da percentagem de casos com Ano-
malias Congénitas Cardiacas, segundo a CID 10: Q20 a
Q26, de acordo com o resultado da gestacgéo, relativos aos
anos 2018-2019 e notificados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas.
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Cerca de 21% dos casos (21,3%) foram diagnosti-
cados ao nascer e 21,0% durante a primeira sema-
na de vida (Figura 9). Duas notificacdes referem
que o diagnostico aconteceu durante o exame ne-
crépsico e em dezoito ndo foi reportado 0 momen-
to do diagndstico.

Anomalias Cardiacas

B Ao nascer

[ Até 1 semana de vida

[ Diagnostico pré-natal
49,5%

21,0%

[ Entre 1 e 4 semanas de vida

Figura 9 - Distribuicdo da percentagem de casos com Ano-
malias Congénitas Cardiacas, segundo a CID 10: Q20 a Q26,
de acordo com a fase de identificacdo da 12 anomalia, relati-
vos aos anos 2018-2019 e notificados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.



3.4.4 Anomalias Congénitas do Aparelho

Respiratorio

Nos anos 2018 e 2019 observou-se através do
RENAC uma prevaléncia de 3,33 casos/10000 nas-

cimentos com AC do Aparelho respiratorio (CID10:

Q30 a Q34), valor inferior ao observado em 2016 e
2017 (4,66 casos/10 000 nascimentos). Em 63,8%
dos casos notificados foram diagnosticadas multi-

plas anomalias (Tabela 8).
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Tabela 8 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho respiratério por 10 000 nascimen-
tos, de acordo com a CID 10: Q30 a Q34, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notificados ao

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Aparelho Respiratério

Q30 - Q34 - Aparelho respiratorio
Q30 - AC do nariz
Q31 - AC da laringe
Q32 - AC da traqueia e dos brénquios
Q33 - AC do pulméo
Q34 - Outras AC do aparelho respiratério
AC Isolada
AC Multipla*
Com AC cromossdmicas
Sem AC cromossomicas

Sindromes

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao;

35

21

37

10

21

39

%

2018-2019
Prevaléncia/10 000

3,33
1,19
0,79
0,20
3,46

0,10

2016-2017
Prevaléncia/10 000

4,66

presenca de mais de uma AC major.



Restringindo a anélise aos casos sem anomalia dos
cromossomas, a prevaléncia deste grande grupo foi
de 2,76 casos/10 000 nascimentos.

A gestagédo terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 53,4% dos registos notificados ao
RENAC e a IMG foi a opcéo seguida em 44,8% dos
casos (Figura 10).

Aparelho Respiratério

1,7%

[ Feto-morto

53,49 4,8% L Interrupcao de gravidez

[ Nado-vivo

Figura 10 — Distribuicdo da percentagem de casos com
Anomalias Congénitas do Aparelho respiratério, segundo
a CID 10: Q30 a Q34, de acordo com o resultado da gesta-
¢ao, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.
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Pelo menos uma das AC foi diagnosticada, ou sus-
peita, na fase pré-natal em 69,0% das notificacdes
recebidas pelo RENAC. Em 12,1% foi detetada no
momento do nascimento, em 13,8% foi diagnosti-
cada na 12 semana de vida e em 5,2% foi diagnosti-
cada entre a 1% e a 4% semanas de vida (Figura 11).

Aparelho Respiratério

5,20
» B Ao nascer
13,8% @ Até 1 semana de vida
[ Diagnéstico pré-natal
69 0% _ Entre 1 e 4 semanas de vida

Figura 11 - Distribuicdo da percentagem de casos com Ano-
malias Congénitas do Aparelho respiratério, segundo a CID
10: Q30 a Q34, de acordo com a fase de identificacdo da
1% anomalia, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas.



3.4.5 Fenda Labial e Fenda Palatina

A prevaléncia de AC do grupo das Fendas Labiais
e do Palato (CID10: Q35 a Q37) foi de 7,06 ca-
s0s/10 000 nascimentos em 2018 e 2019, valor
semelhante ao observado em 2016 e 2017 (7,48
casos/10 000 nascimentos). Em 39,0% dos casos
notificados foram diagnosticadas multiplas ano-
malias (Tabela 9).

Restringindo a andlise aos casos sem anomalia dos
cromossomas, a prevaléncia deste grande grupo
foi de 6,20 casos/10 000 nascimentos.
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Tabela 9 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do grupo das Fendas Labial e do Palato, por
10 000 nascimentos, de acordo com a CID 10: Q35 a Q37, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017,

notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Fendas labiais e Fendas palatinas

Q35-Q37 - Fenda labial e Fenda palatina 123
Q35 - Fenda palatina 59
Q36 - Fenda labial 17
Q37 - Fenda labial com fenda palatina 47
AC Isolada 75

AC Multipla* 48

Com AC cromossémicas 15

Sem AC cromossémicas 28

Sindromes 5

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao;
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%

2018-2019 2016-2017
Prevaléncia/10 000 Prevaléncia/10 000
7,06 7,48
3,39 3,34
0,98 1,50
2,70 2,65

“ presenca de mais de uma AC major.



A gestacao terminou com o nascimento de uma
crianca viva em 76,4% dos casos notificados com
AC deste grupo nosolégico, e a IMG foi a opcao
em 22,8% dos casos (Figura 12).

Fenda Labial e/ou do Palato

0,8%

22,8%
_ Feto-morto

__ Interrupcdo de gravidez

76,4% 1 Nado-vivo

Figura 12 - Distribuicdo da percentagem de casos com Ano-
malias Congénitas do grupo das Fenda Labiais e das Fendas
do Palato, segundo a CID 10: Q35 a Q37, de acordo com o
resultado da gestagao, relativos aos anos 2018-2019 e noti-
ficados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Pelo menos uma das AC deste grupo foi diagnosti-
cada, ou suspeita, na fase pré-natal em 65,0% das
notificagdes recebidas pelo RENAC, em 25,2% dos
casos foi detetada ao nascer e em 7,3% foi diag-
nosticada na 1* semana de vida (Figura 13).

Fenda Labial e/ou do Palato

0,8%
B Ao nascer
[ Até 1 semana de vida
7,3% "~ Diagnostico pré-natal
65,0%

__ Entre 1 e 4 semanas de vida

Figura 13 - Distribuicdo da percentagem de casos com
Anomalias Congénitas do grupo das Fendas Labiais e das
Fendas do Palato, segundo a CID 10: Q35 a Q37, de acordo
com a fase de identificacao da 1% anomalia, relativos aos
anos 2018-2019 e notificados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas.



3.4.6 Anomalias Congénitas do Aparelho
Digestivo

As AC do Aparelho digestivo (CID10: Q38 a Q45
e P75) ocorreram com uma prevaléncia de 9,64
casos/10 000 nascimentos entre 2018 e 2019,
valor inferior ao observado em 2016 e 2017 (13,23
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casos/10 000 nascimentos). Em 53,0% dos casos
notificados foram diagnosticadas multiplas AC
(Tabela 10).

Restringindo a anélise aos casos sem anomalia dos
cromossomas, a prevaléncia deste grande grupo
foi de 7,52 casos/10 000 nascimentos.

Tabela 10 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo por 10 000 nascimentos, de
acordo com a CID 10: Q38 a Q45 e P75, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notificados ao Registo

Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Aparelho Digestivo

Q38 - Q45 - Outras AC do aparelho digestivo
Q38 - Outras AC da lingua, boca e faringe
Q39 - AC do esdfago
Q40 - Outras AC do aparelho digestivo superior
Q41 - Auséncia, atresia, estenose do intestino delgado
Q42 - Auséncia, atresia, estenose do colon
Q43 - Outras AC do intestino
Q44 - AC da vesicula biliar, vias biliares e figado
Q45 - Outras AC do aparelho digestivo
P75 - lleon meconial
AC Isolada
AC Multipla*
Com AC cromossdmicas
Sem AC cromossoémicas

Sindromes

168

27

38

39

12

79

89

37

42

10

2018-2019
Prevaléncia/10 000

2016-2017

0,
% Prevaléncia/10 000

9,64 13,23
8,3 0,80 1,38
16,1 1,65 3,28
3,0 0,29 0,29
16,1 1,65 1,60
22,6 2,18 2,70
23,2 2,24 2,99
7,1 0,69 0,58
2,4 0,23 0,46
1,2 0,11 0,06
47,0
53,0

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisdo; “ presenca de mais de uma AC major.
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A gestacdo terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 63,1% dos casos com anomalias
deste grupo, e a IMG foi a opgao seguida em 31,0%
das notificagdes (Figura 14).

Pelo menos uma das AC foi diagnosticada, ou sus-
peita, na fase pré-natal em 62,5% das notificacoes
recebidas pelo RENAC. Em 25,0% dos casos o

Aparelho Digestivo

0,6%
3,60

[ Aborto espontaneo

31,0% ( Feto-morto

63,1% [ Interrupcao de gravidez

[ Nado-vivo

Figura 14 - Distribuicdo da percentagem de casos notifi-
cados com Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo,
segundo a CID 10: Q38 a Q45 e P75, de acordo com o
resultado da gestacdo, relativos aos anos 2018-2019 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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diagnostico foi feito no momento do nascimento,
em 5,4% na 1% semana de vida e em 4,8% entre a
12 ¢ a 4% semanas de vida (Figura 15). Uma notifi-
cacao refere que o diagndstico ocorreu no exame
necropsico e em trés notificacdes nao foi reporta-
do 0 momento do diagnéstico.

Aparelho Digestivo

4,8%
B Ao nascer
@ Até 1 semana de vida
5 40 Diagndstico pré-natal
62,5% __ Entre 1 e 4 semanas de vida

Figura 15 - Distribuicdo da percentagem de casos notifi-
cados com Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo,
segundo a CID 10: Q38 a Q45 e P75, de acordo com a fase
de identificagdo da 12 anomalia, relativos aos anos 2018-2019
e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.7 Anomalias Congénitas do Aparelho casos/10 000 nascimentos). A semelhanga de
Genital anos anteriores, é no subgrupo dos Hipospadias
que se observa a prevaléncia mais elevada (7,12
A prevaléncia de anomalias do Aparelho genital  casos/10 000 nascimentos). Em 58,8% dos casos
(CID10: Q50 a Q56) foi de 12,28 casos/10 000  notificados foram diagnosticadas multiplas ano-
nascimentos para os dois anos em estudo, valor malias (Tabela 11).
inferior ao observado em 2016 e 2017 (16,33

Tabela 11 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho genital por 10 000 nascimentos, de
acordo com a CID 10: Q50 a Q56, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notificados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Aparelho Genital

@ % 2Q18-,2019 20A16—,2O17
Prevaléncia/10 000 Prevaléncia/10 000
Q50 - Q56 - AC dos 6rgdos genitais 214 12,28 16,33
Q50 - AC dos ovarios e trompas de Falopio 7 3,3 0,40 0,86
Q51 - AC do utero e do colo do Utero 8 3,7 0,46 0,81
Q52 - Outras AC dos genitais femininos 14 6,5 0,80 0,86
Q53 - Testiculo ndo descido 24 11,2 1,38 2,30
Q54 - Hipospadias 124 57,9 7,12 8,61
Q55 - Outras AC dos genitais masculinos 29 13,6 1,66 1,61
Q56 - Sexo indeterminado 8 3,7 0,46 1,38
AC Isolada 147 68,7
AC Mualtipla* 67 31,3
Com AC cromossdmicas 17
Sem AC cromossémicas 44
Sindromes 6

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao; “ presenca de mais de uma AC major.
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Restringindo a analise aos casos sem anomalia dos
cromossomas, a prevaléncia deste grande grupo
foi de 11,31 casos/10 000 nascimentos.

A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 81,3% dos registos notificados ao
RENAC, e a IMG foi a opgao em 17,3% dos casos
(Figura 16).

Aparelho Genital

0,5%
1%

0y
17,3% [ Aborto espontaneo

Feto-morto
Interrupcdo de gravidez

81,3% [ Nado-vivo

Figura 16 - Distribui¢cdo da percentagem de casos notifi-
cados com Anomalias Congénitas do Aparelho genital,
segundo a CID 10: Q50 a Q56, de acordo com resultado da
gestacao, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Em 51,9% destes casos o diagnostico da primeira
AC foi feito ao nascer, enquanto na fase pré-natal
foram diagnosticadas, ou suspeitas, 42,5% das
AC deste grupo nosolégico. Em 4,2% dos casos
o diagnosticado foi realizado durante a primeira
semana de vida (Figura 17).

Aparelho Genital

1,4%

B Ao nascer
42 50 [0 Até 1 semana de vida
[ Diagnostico pré-natal
_ Entre 1 e 4 semanas de vida
4,2%

Figura 17 - Distribuicdo da percentagem de casos notifica-
dos com Anomalias Congénitas do Aparelho genital, segundo
a CID 10: Q50 a Q56, de acordo com a fase de identificacao
da 1% anomalia, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas.



3.4.8 Anomalias Congénitas do Aparelho
Urinario

As AC do Aparelho urinario (CID10: Q60 a Q64) re-

velaram uma prevaléncia de 28,13 casos/10 000

nascimentos nos anos em estudo, valor inferior ao

observado entre 2016 e 2017 (35,54 casos/10 000
nascimentos). Dentro deste grande grupo, as le-
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sdes obstrutivas foram as mais prevalentes (16,13
casos/10 000 nascimentos). Em 25,3% das notifi-
cacoes foi observada a presenca de multiplas ano-
malias (Tabela 12).

Restringindo a andlise aos casos sem anomalia dos
cromossomas, a prevaléncia deste grande grupo
foi de 25,5 casos/10 000 nascimentos.

Tabela 12 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho urinario por 10 000 nascimen-
tos, de acordo com a CID 10: Q60 a Q64, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notificados

ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Aparelho urinario

Q60 - Q64 - Aparelho Urinario 490
Q60 - Agenesia renal e outras redugdes do rim 59
Q61 - Doenga quistica do rim 63
Q62 - AC obstrutivas bacinete e AC do ureter 281
Q63 - Outras AC do rim 45
Q64 - AC do aparelho urinario 42
AC Isolada 366

AC Multipla® 124

Com AC cromossdmicas 45

Sem AC cromossoémicas 63

Sindromes 16

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisdo;
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2018-2019
Prevaléncia/10 000

2016-2017

% Prevaléncia/10 000

28,13 35,54

12,0 3,39 4,95

12,9 3,62 5,00

57,3 16,13 19,21

9,2 2,68 4,20

8,6 2,41 2,19
74,7
25,3

presenca de mais de uma AC major.



A gestagcdo terminou com o nascimento de uma
crianca viva em 73,3% dos casos e a IMG foi
a opcao seguida em 23,5% das notificacdes
(Figura 17).

Em 94,5% das notificagdes recebidas, foi na fase
pré-natal que pelo menos uma AC deste grupo no-

Aparelho Urindrio

1%
2%

23,5% -

Aborto espontaneo

Feto-morto

Interrupcado de gravidez

0
73,3% Nado-vivo

Figura 18 — Distribuicdo da percentagem de casos notifi-
cados com Anomalias Congénitas do Aparelho urinario,
segundo a CID 10: Q60 a Q64, de acordo com resultado da
gestacdo, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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sologico foi diagnosticada, ou suspeita. Em 2,9%
dos casos o diagndéstico ocorreu ao nascer, e em
1,4% entre a 1% e a 4% semanas de vida (Figura 18).
Em duas notificagdes o diagndstico foi feito durante
0 exame necropsico e em uma notificacdo ndo foi
reportado o momento do diagndstico.

Aparelho Urinario

2,9%
0,6%

1,4%

B Ao nascer
@ Até 1 semana de vida
Diagndstico pré-natal

_ Entre 1 e 4 semanas de vida
94,5%

Figura 19 - Distribui¢cdo da percentagem de casos notificados
com Anomalias Congénitas do Aparelho urinério, segundo a
CID 10: Q60 a Q64, de acordo com a fase de identificagédo da
12 anomalia, relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas.



3.4.9 Anomalias Congénitas e Deformacoes

do Sistem a Mlsculo-esquelético

As AC do Sistema Musculo-Esquelético (CID10:
Q65 a Q79, K40 e K42) revelaram uma prevaléncia
de 40,01 casos/10 000 nascimentos no periodo de
2018 e 2019, valor inferior ao observado em 2016 e

©
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2017 (47,85 casos/10 000 nascimentos). Em 42,0%
das notificagdes foi observada a presenca de mul-
tiplas anomalias (Tabela 13).

Restringindo a anélise aos casos sem anomalia dos
cromossomas, a prevaléncia deste grande grupo
foi de 35,01 casos/10 000 nascimentos.

Tabela 13 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas e deformacdes do Sistema Musculo-esquelético por
10 000 nascimentos, de acordo com a CID 10: Q65 a Q79, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notifi-

cados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas e Deformacdes do Sistema Musculo-esquelético

Q65 - Q79 - AC e deformagdes osteomusculares
Q65 - AC da anca

Q66 - Deformacdes congénitas do pé

Q67 - Deformagdes da cabega, face, coluna, térax
Q68 - Outras deformacdes osteomusculares

Q69 - Polidactilia

Q70 - Sindactilia

Q71 - Anomalias de redugdo membro superior

Q72 - Anomalias de redugao membro inferior

Q73 - Defeitos de reducdo membro nao especificado
Q74 - Outras AC dos membros

Q75 - Outras AC dos ossos do cranio e da face

Q76 - AC da coluna vertebral e ossos do torax

Q77 - Osteocondrodisplasia dos 0ssos longos e coluna
Q78 - Outras osteocondrodisplasias

Q79 - AC do sistema osteomuscular néo classificadas
em outro local

K40 - Hérnia inguinal
K42 - Hérnia umbilical
AC Isolada
AC Multipla®
Com AC cromossémicas
Sem AC cromossomicas

Sindromes

697
80
147
29
44
101

44

404
293

87
158

48

%

2018-2019
Prevaléncia/10 000

40,01

2016-2017
Prevaléncia/10 000
47,85
4,564
10,12
1,38
2,53
5,00
2,82

2,99

0,29

0,29

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao; “ presenca de mais de uma AC major.

49



A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 64,4% dos casos reportados ao
RENAC com patologias deste grupo nosolégico, e
em 32,1% dos casos a op¢ao foi a IMG (Figura 20).

A primeira anomalia foi diagnosticada, ou suspeita,
na fase pré-natal em 57,0% dos casos notificados
relativos a 2018 e 2019. Em 34,6% foi diagnosticada

Sistema Musculo-esquelético

1,1% 1,9%

Aborto espontaneo

32,1% | Feto-morto

Interr a ravidez
64,4% [ Interrupcdo de gravide

= Nado-vivo

Figura 20 - Distribuicdo da percentagem de casos notificados
com Anomalias Congénitas e deformacdes do sistema mus-
culo-esquelético, segundo a CID 10: Q65 a Q79, de acordo
com resultado da gestacao, relativos aos anos 2018-2019 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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ao nascer, enquanto em 4,4% e em 2,9% o momen-
to do diagndstico ocorreu durante a 12 semana de
vida e entre a 1% e a 4® semanas respetivamente
(Figura 21). Uma notificacao regista o diagnés-
tico durante 0 exame necrdpsico e em sete ndo
foi reportado o momento do diagnéstico.

Sistema Musculo-esquelético

2,9%
B Ao nascer
[ Até 1 semana de vida
57,00 . Diagnastico pré-natal

Entre 1 e 4 semanas de vida
4,4%

Figura 21 - Distribuicdo da percentagem de casos notifica-
dos com Anomalias Congénitas e deformacdes do sistema
musculo-esquelético, segundo a CID 10: Q65 a Q79, de acor-
do com a fase de identificagcdo da 12 anomalia, relativos aos
anos 2018-2019 e notificados ao Registo Nacional de Anoma-
lias Congénitas.
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3.4.10 Outras Anomalias Congénitas subgrupo de AC mais prevalente foram as “Outras
sindromes com AC” (2,35 casos/10 000 nascimen-
No grupo da CID 10 denominado “Outras anoma-  tos) onde estdo incluidas as sindromes genéticas.

lias congeénitas” (CID10: Q80 a Q89, C41, C49, Em 56,7% dos casos notificados neste grande

D18.00 e D82), observou-se uma prevaléncia de  grupo, foram diagnosticadas mdultiplas anomalias
7,69 casos/10 000 nascimentos entre 2018 e 2019, (Tabela 14).
valor inferior ao observado entre 2016 e 2017. O

Tabela 14 - Numero total e prevaléncia de Outras Anomalias Congénitas por 10 000 nascimentos, de acordo
coma CID 10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, noti-
ficados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

QOutras Anomalias Congénitas

7 % 20A18-.2019 20A16-‘2017
Prevaléncia/10 000 Prevaléncia/10 000
Q80 - Q89 - Outras Anomalias Congénitas 134 7,69 9,72
Q80 - Ictiose congénita 0 0,46
Q81 - Epidermdlise bolhosa 4 3,0 0,23 1,44
Q82 - Outras AC da pele 32 23,9 1,84 0,29
Q83 - AC da mama 2 1,5 0,11 0,52
Q84 - Qutras AC do tegumento 6 4.5 0,34 0,40
Q85 - Outras facomatoses 4 3,0 0,23 0,29
Q86 - AC por causas exdégenas 1 0,7 0,06 2,19
Q87 - Outras sindromes com AC 41 30,6 2,35 2,99
Q89 - Outras AC 31 23,1 1,78 0,23
C41 - Teratoma sacrococcigeo 3 2,2 0,17 0,06
C49 - Teratoma cervical 2 1,5 0,11 0,40
D18.00 - Hemangioma capilar 4 3,0 0,23 0,46
D82 - Sindrome de Di George 4 3,0 0,23 0,46
AC Isolada 58 43,3
AC Multipla* 76 56,7

Com AC cromossdmicas 10

Sem AC cromossémicas 28

Sindromes 38

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao; “ presenca de mais de uma AC major.
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Restringindo a analise aos casos sem anomalia dos
cromossomas, a prevaléncia deste grande grupo
foi de 7,12 casos/10 000 nascimentos.

A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 65,7% dos casos reportados ao
RENAC com patologias deste grupo nosolégico
e em 29,9% dos casos foi assinalada uma IMG
(Figura 22).

Outras Anomalias Congénitas

0,7% 3,7%

[ Aborto espontaneo

29,9%
_ Feto-morto

 Interrupcdo de gravidez
65,7%
Nado-vivo

Figura 22 - Distribuic@o da percentagem de casos notifica-
dos com Outras Anomalias Congénitas, segundo a CID
10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com
resultado da gestacao, relativos aos anos 2018-2019 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Em 56,7% das notificagdes recebidas o diagnés-
tico, ou suspeita, da 1% anomalia aconteceu na
fase pré-natal, enquanto em 32,1% dos casos foi
diagnosticada no momento do nascimento e em
7,5% o diagnostico ocorreu durante a 1# semana
de vida (Figura 23).

Outras Anomalias Congénitas

3,00

B Ao nascer

@ Até 1 semana de vida

[ Diagnostico pré-natal

56,7%
__ Entre 1 e 4 semanas de vida

Figura 23 - Distribuicdo da percentagem de casos notifica-
dos com Outras Anomalias Congénitas, segundo a CID 10:
Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com a fase
de identificagado da 12 anomalia, relativos aos anos 2018-2019
e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.11 Anomalias Cromossomicas

A prevaléncia de nascimentos com anomalias cro-
mossdmicas foi de 34,10 casos/10 000 nascimen-
tos, sendo a Sindrome de Down o subgrupo de AC
que apresentou a prevaléncia mais elevada (19,52
casos/10 000 nascimentos) (Tabela 15).

Tabela 15 - NUumero total e prevaléncia de Anomalias Cromossémicas por 10 000 nascimentos, de acordo com a
CID 10: Q90 a Q99, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e 2016-2017, notificados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas.

Anomalias Cromoss6micas

n % 20A18-.2019 2({16-.2017
Prevaléncia/10 000 Prevaléncia/10 000
Q90 - Q99 - Anomalias cromossémicas 594 34,10 33,53
Q90 - Sindrome de Down 340 57,2 19,52 16,91
Q91 - Sindrome de Edwards e Sindrome de Patau 118 19,9 6,77 6,84
Q92 - Qutras trissomias e trissomias parciais 43 7,2 2,47 3,45
Q93 - Monossomias e delecdes dos autossomas 38 6,4 2,18 2,36
Q95 - Rearranjos equilibrados e marcadores 8 1,3 0,46 0,69
Q96 - Sindrome de Turner 24 4,0 1,38 1,90
Q97 - Outras AC dos cromossomas sexuais femininos 6 1,0 0,34 0,35
Q98 - Outras AC dos cromossomas sexuais masculinos 11 1,9 0,63 0,29
Q99 - Outras anomalias dos cromossomas 6 1,0 0,34 0,75

AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao; “ presenca de mais de uma AC major.

53



A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 18,4% dos casos reportados ao
RENAC com patologias deste grupo nosolégico
e em 80,8% dos casos foi assinalada uma IMG
(Figura 24).

Anomalias Cromossdémicas

0,5%
0,3%
0

18,4% (0 Aborto espontaneo
_ Feto-morto
_ Interrupcdo de gravidez
. Nado-vivo

80,8%

Figura 24 - Distribuicdo da percentagem de casos notifica-
dos com Anomalias Cromossomicas, segundo a CID 10:
Q90 a Q99, de acordo com resultado da gestacéo, relativos
aos anos 2018-2019 e notificados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas.
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Em 93,4% das dos casos notificados com AC cro-
mossomica, a primeira AC foi diagnosticada, ou
suspeita, na fase pré-natal, seguido de 4,5% de
casos diagnosticados ao nascer e 1,5% com 0 mo-
mento do diagndstico situado durante a 12 semana
de vida (Figura 25).

Anomalias Cromossdmicas

4,5%

1,5%

B Ao nascer
Até 1 semana de vida
_ Diagnostico pré-natal

93,4%

Figura 25 - Distribuicdo da percentagem de casos notifica-
dos com Anomalias Cromossémicas, segundo a CID 10: Q90
a Q9, de acordo com a fase de identificacdo da 12 anomalia,
relativos aos anos 2018-2019 e notificados ao Registo Nacio-
nal de Anomalias Congénitas.



3.5 Comparacao da prevaléncia nacional
com a prevaléncia EUROCAT

A comparagéo entre a prevaléncia de nascimen-
tos com AC reportados ao RENAC com a repor-
tada ao EUROCAT, para igual periodo de tempo
(2018-2019), distribuida pelos grandes grupos da
CID 10, pode ser observada na Figura 26. De uma
forma geral, a distribuicdo das prevaléncias nacio-
nais segue a distribuicdo das prevaléncias repor-
tadas pelo Registo Europeu, 0 que sugere a boa
qualidade do diagnostico reportado ao RENAC.

No entanto, a prevaléncia nacional para o biénio
em estudo é inferior a prevaléncia reportada pelo
EUROCAT, (RENAC=144,02 casos/10 000 nasci-
mentos vs EUROCAT= 228,06 casos/10 000 nasci-
mentos) o que suporta a ja referida subnotificacdo
que pode igualmente justificar as diferencas obser-
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vadas em alguns grandes grupos de AC a nivel
nacional. Refira-se que a prevaléncia nacional se
mantem superior a europeia no grupo das AC do
“Olho, ouvido, face e pescogo”, situacdo seme-
lhante a referida no relatério do biénio anterior.
N&o podendo excluir uma real prevaléncia aumen-
tada para este grande grupo a nivel nacional, que
pelo seu baixo nimero nao permite ainda a reali-
zagéo de um estudo mais aprofundado, a explica-
¢cao podera estar relacionada com uma diferenca
entre o numero total de AC que podem ser notifica-
das em ambos os registos. Enquanto que o RENAC
nao tem numero limite maximo de AC reportadas
para cada caso, o0 EUROCAT sé permite até oito
AC, o que privilegia o reporte de AC mais graves
e malformativas e pode condicionar o reporte de
AC menos graves como, por exemplo, o reporte
de um pavilhdo auricular com posicdo ou formato
diferente do habitual.

L EUROCAT

S & \54\ 0%%
: <&
&

Figura 26 - Comparacdo da prevaléncia por grande grupo de Anomalias Congénitas, de acordo com a CID 10:
Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos 2018-2019, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.



3.6 Caracteristicas sociodemograficas
maternas e paternas

A associacao entre a idade materna e a ocorrén-
cia da Sindrome de Down ou das AC da parede
abdominal € bem conhecida na literatura cienti-
fica (19, Nas AC sem a presenca de cromosso-
mas, que parecem mais dependentes de fatores
externos, os comportamentos maternos relaciona-
dos com o consumo de alcool e drogas parecem
ser mais relevantes, assim como a presenca de
algumas doencas cronicas ou agudas, obesidade,
nivel de educacao e caracteristicas socioeconomi-
cas maternas (20), Ja o efeito das caracteristicas
paternas nas AC é menos claro, existindo estudos
com resultados contraditérios (21,22),

Neste capitulo descrevem-se as caracteristicas
sociodemograficas maternas e paternas, reporta-
das nos casos notificados ao RENAC e nascidos
em 2018 e 2019.

3.6.1 Caracteristicas maternas

A percentagem mais elevada de nascimentos com
AC ocorreu em mulheres com idades entre 30 -
34 anos e 0s 35 — 39 anos (28,1% e 28,0% respe-
tivamente) o que corresponde, segundo os dados
do INE para 2018 e 2019, aos intervalos de idades
em que ocorreu a maioria dos nascimentos em
Portugal (16). Em 13,3% dos casos de AC reporta-
dos, as mulheres tinham idade igual ou superior a
40 anos na altura do parto, valor superior ao obser-
vado em anos anteriores (11,6% em 2016-2017) (23).

Avaliando a situacdo materna perante 0 emprego
observou-se que 63,8% das gravidas desenvol-
via uma atividade profissional remunerada (valor
ligeiramente superior ao observado no biénio de
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2016-2017 que era de 59,2%); 4,7% tinha uma
atividade ndo remunerada (dona de casa), 9,8%
estava desempregada (8,9% em 2016-2017) e
1,7% era estudante.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 77,8%
das notificacdes reportadas. Dos 12,2% de mulhe-
res naturais de outros paises, 48,3% tinha imigrado
de paises localizados fora da Unido Europeia com
idade igual ou superior a 18 anos (Tabela 16). No
total de mulheres com naturalidade nao portuguesa
(n=305), 70,5% eram naturais de paises de lingua
oficial portuguesa.

No periodo em estudo (2018 e 2019), 9,6% das
mulheres que tiveram uma crianga com AC referem
0 consumo de tabaco no 1°trimestre da gravidez.
Numa percentagem menor (0,7%) foi reportado o
consumo de bebidas alcodlicas, e a toxicodepen-
déncia foi assinalada em 0,4% das notificagoes
(Tabela 17). Comparativamente aos valores publi-
cados no relatério de 2016 e 2017, observaram-se
valores semelhantes neste biénio (tabaco: 9,6%
vs. 9,3%; éalcool: 0,7% vs. 1,1%; toxicodependén-
cia: 0,5% vs. 0,4%). Em média, para o biénio em
estudo, cerca de 15% das notificagcdes nado tinha
informac&o sobre os habitos maternos de consumo
de tabaco, alcool ou drogas.
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Tabela 16 — Descricao do total de notificacdes enviadas ao Registo Nacio-

nal de Anomalias Congénitas nos casos relativos aos anos 2018-2019, de

acordo com a idade da mae, situacao perante o trabalho, naturalidade e

estado migratorio.

Local de nascimento
<=19
20-29
30-34
35-39
>=40
Desconhecido

Total

Situagéo perante o trabalho

Ativa
Desempregada
Dona de casa
Estudante
Reformada
Desconhecido

Total

Naturalidade

Portuguesa
Estrangeira

Desconhecido

Estado Migratério da Méae

Imigrou de fora da UE com < 18 anos
Imigrou de fora da UE em adulta (>= 18)
Imigrou de fora da UE durante a gravidez
Qutra situacao

Desconhecido

Total
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65
659
706
702
333

44

2509

1600
247
119

43

498
2509

19562
305
252

25
129
48
28
37
267

%
2,6
26,3
28,1
28,0
13,3
1,8
100,0

%

63,8
9,8
4,7
1,7
0,1
19,8
100,0

%

77,8
12,2
10,0

%
9,4
48,3
18,0
10,5
13,9
100,0
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Tabela 17 - Descricdo do total de notificagdes recebidas pelo
Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos casos relati-
vos aos anos 2018-2019, de acordo com 0s comportamentos
maternos: consumo de tabaco, alcool e drogas.

Consumo de tabaco n %
Nao 1866 74,4
Sim 241 9,6
Desconhecido 392 16,0

Total 2509 100,0

Consumo de alcool n %
Nao 2091 83,3
Sim 18 0,7
Desconhecido 400 15,9

Total 2509 100,0

Consumo de drogas n %
Nao 2162 86,2
Sim 9 0,4
Desconhecido 338 13,5

Total 2509 100,0
80
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40
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0
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O suplemento com acido folico (AF) com inicio
antes da gravidez e mantendo 0 consumo cons-
tante até ao final do 1° trimestre, é uma das medi-
das de prevencgéo primaria disponivel na area das
AC. A questdo sobre a fase em que cada mulher
iniciou o suplemento com AF foi introduzida no
guestionario do RENAC em 2004. De acordo com
as recomendacdes do Programa Nacional para a
Vigilancia da Gravidez de Baixo Risco, todas as
mulheres que desejam engravidar devem iniciar a
suplementagédo com &cido félico antes de parar o
método contracetivo (17).

Como se observa na Figura 27, nas notificacoes
enviadas ao RENAC para os anos de 2011 a 2019,
nao se observa evidéncia de uma alteracao da fre-
guéncia de mulheres que refere ter iniciado a toma
de &cido folico antes da gravidez.

Dada a elevada proporcao de valores omissos
(32,2%), a interpretagcao dos resultados referentes a
caraterizacdo da suplementagdo com AF deve ser
realizada com cautela. Na categoria “Nao tomou”
estdo contabilizadas as mulheres que sé iniciaram

2015 2016 2017 2018 2019

~Sim, infcio no 1° trimestre __ Nao tomou

Figura 27 - Evolucao da frequéncia anual de toma de acido félico de acordo com o inicio da
suplementacao, nos casos relativos aos anos 2011 a 2019 e notificados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.
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0 suplemento no 2° trimestre (fase em que a suple-
mentacdo com acido félico nao tem um objetivo
preventivo de AC) ou nao fizeram qualquer suple-
mentacao (Tabela 18).

Tabela 18 - Descricé@o do total de notificagdes recebidas pelo
Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos casos relativos
aos anos 2018 e 2019, de acordo com toma de &cido félico.

Toma de acido félico n %
Inicio antes da gravidez 447 17,8
Inicio no 1° trimestre 1147 45,7
Nao tomou 106 4,2
Desconhecido 809 32,2

Total 2509 100,0

3.6.2 Caracteristicas paternas

Observou-se que, relativamente a idade paterna
na altura do parto, a maior percentagem de nasci-
mentos com AC ocorreu nos pais com idades entre
0s 35 - 54 anos de idade (42,4%) valor superior
ao observado em 2016-2017 (36,3%). Segundo 0s
dados do INE, estes intervalos etarios paternos cor-
respondem aqueles em que se observou a maior
percentagem dos nascimentos em Portugal (16).

Avaliando a situagao paterna perante o trabalho,
68,5% dos pais era ativo desenvolvendo uma a
tividade profissional remunerada, 3,6% estava
desempregado e 0,6% era estudante. Em 27,2%
das notificagdes nédo havia referencia a ocupacao
do pai (Tabela 19).

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 67,3%
das notificagdes reportadas, e em 8,7% 0s pais
eram naturais de diversos paises. No total de pais
com naturalidade ndo portuguesa (n=219), 70,3%
eram naturais de paises de lingua oficial portu-
guesa (Tabela 19).
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Em 1,7% das notificacOes recebidas foi referida a
existéncia de consanguinidade entre os progenito-
res, mas em 11,1% esta informacéo nao estava dis-
ponivel.

Tabela 19 - Descrigédo do total de notificagdes enviadas ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos casos rela-
tivos aos anos 2018-2019, de acordo com a idade do pai,
situacao perante o trabalho.

Grupo etario n %
14-24 167 6,3
25-34 824 32,8
35-54 1065 42,4
55+ 14 0,6
Desconhecido 449 17,9

Total 2509 100,0

Situacédo perante o trabalho n %
Ativo 1718 68,5
Desempregado 90 3,6
Estudante 16 0,6
Reformado 3 0,1
Desconhecido 682 27,2

Total 2509 100,0

Naturalidade n %
Portuguesa 1688 67,3
Estrangeira 219 8,7
Desconhecido 602 24,0

Total 2509 100,0



3.7 Indicadores de Saude Publica

Tal como referido, sdo apresentados neste relato-
rio 5 indicadores nacionais para a area das AC,
a semelhanca do realizado no relatério do biénio
anterior (). A utilizagao e divulgacéo destes indi-
cadores permite dispor de informacao mais deta-
lhada, incluindo aquela que esta associada ao
impacte das intervengdes de saude publica na
area materno-infantil. Além disso, estes indica-
dores facilitam uma abordagem da problematica
das AC de forma mais objetiva pelas agendas de
saude publica:

1. Proporcao de diagnostico pré-natal (DPN) de
AC;

2. Prevaléncia de interrupgéo médica de gravidez
ap6s DPN de AC grave;

3. Prevaléncia de nados-vivos com Sindrome de
Down;

4. Prevaléncia do total de casos com Defeitos do
Tubo Neural.

5. Mortalidade perinatal de casos com AC;

3.71  Proporcao de diagnostico pré-natal de

casos com anomalias congénitas

Em Portugal, de acordo como Programa Nacional
para a Vigilancia da Gravidez de Baixo Risco, a
vigilancia da gravidez deve incluir a realizagdo de
ecografia obstétrica entre as 11 e as 13 semanas
e 6 dias de gravidez, realizada em combinacéao
com os testes de rastreio bioquimico, e entre as
20 e as 22 semanas e 6 dias de gravidez, como
parte do programa de vigilancia pré-natal da gra-
videz de baixo risco (7). Podem também ser ofe-
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recidos outros testes, como exames invasivos ou
testes genéticos, a fim de aumentar e melhorar a
taxa de detecao de AC em gestacdes com risco
aumentado de patologia fetal (24).

Utilizou-se nestes indicadores um conjunto de AC
potencialmente detetaveis na fase pré-natal, cuja
lista pode ser consultada em relatérios anterio-
res (15),

No biénio 2018-2019, todas as notificacbes de
casos com anencefalia, corag@o esquerdo hipopla-
sico, ventriculo Unico, agenesia e displasia renal e
trissomia 13 e 18, foram diagnosticados/suspeitas
na fase pré-natal. Foi no 1° trimestre da gravidez
gue maioritariamente se diagnosticaram 0s casos
com anencefalia (78,0%), trissomia 13 (71,9%) e
trissomia 18 (62,8%). Nas AC cardiacas e renais
referidas, foi sobretudo a ecografia do 2° trimes-
tre que permitiu o diagnéstico.

No 1° trimestre da gravidez também foram diag-
nosticadas com maior frequéncia a gastrosquisis e
o onfalocelo (62,8%), a holoprosencefalia (57,9%) e
o tronco arterial comum (57,1%) para alem da tris-
somia 21 (60,6%). No 2° trimestre as AC mais fre-
guentemente diagnosticadas foram a tetralogia de
Fallot (68,2%), a espinha bifida (64,4%), a hidroce-
falia (53,3%) e as fendas labiais (52,6%). No 3° tri-
mestre destacou-se a anomalia de Ebstein (66,7%).

As AC menos detetadas na fase pré-natal foram os
defeitos dos septos cardiacos (23,2% e 47,0% res-
petivamente) variando a percentagem de detecao
para as restantes AC entre os 66,7% da coartacao
da aorta até ao conjunto de AC com 100%, referido
anteriormente (Tabela 20).
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Tabela 20 - Distribuicdo da frequéncia e proporgdo de casos com anomalias potencialmente detetaveis em diagndéstico
pré-natal, nos casos relativos aos anos 2018-2019 e reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo
com a idade de gestagdo no momento do diagnéstico.

|dade gestacional no momento de suspeita/diagnostico

[ DPN* se:n1a4nas sgn;r?ss se?nza‘lnas
n n % n % n % n %

Anencefalia e similares 41 41 100,0 32 78,0 5 12,2 3 7,3
Hidrocefalia 67 60 89,6 7 1,7 32 53,3 16 26,7
Espinha bifida 46 45 97,8 7 15,6 29 64,4 7 15,6
Holoprosencefalia 21 19 90,5 11 57,9 3 15,8 3 15,8
Transposicao dos grandes vasos 26 19 73,1 4 21,1 8 421 7 36,8
Coartagao da aorta 9 6 66,7 3 50,0 1 16,7 2 33,3
Tetralogia de Fallot 31 22 71,0 3 13,6 15 68,2 4 18,2
Coracao esquerdo hipoplésico 16 16 100,0 2 12,5 8 50,0 5 31,3
Ventriculo Unico 2 2 100,0 1 50,0 1 50,0

Tronco arterial comum 8 7 87,5 4 571 2 28,6 1 14,3
Atresia ou estenose da tricuspide 9 8 88,9 3 37,5 2 25,0 2 25,0
Anomalia de Ebstein 4 3 75,0 1 33,3 2 66,7
Atresia ou estenose da véalvula aértica 13 11 84,6 1 9,1 8 72,7 2 18,2
Atresia ou estenose da valvula pulmonar 50 36 72,0 8 22,2 15 41,7 9 25,0
Defeito do septo ventricular 304 143 47,0 32 22,4 48 33,6 45 31,5
Defeito do septo auricular 211 49 23,2 6 12,2 8 16,3 24 49,0
Hérnia diafragmaética 30 27 90,0 11 40,7 11 40,7 3 11,1
Gastrosquisis e Onfalocelo 47 43 91,5 27 62,8 16 37,2

Agenesia renal bilateral 8 8 100,0 2 25,0 4 50,0 2 25,0
Displasia renal 22 22 100,0 8 36,4 11 50,0 3 13,6
Hidronefrose congénita 191 181 94,8 9 5,0 79 43,6 84 46,4
Anomalias de redugdo dos membros 62 47 75,8 12 25,5 22 46,8 10 21,3
Talipes equinovarus 105 88 83,8 12 13,6 53 60,2 18 20,5
Fenda labial isolada e fenda labial com 64 57 89,1 12 211 30 52,6 11 19,3
fenda palatina

Trissomia 21 340 310 91,2 188 60,6 22 7,1 5 1,6
Trissomia 18 86 86 100,0 54 62,8 9 10,5 3 3,5
Trissomial3 32 32 100,0 23 71,9 4 12,5 1 3,1

“ (Calculo de proporcao para cada AC: total de cada AC com DPN/total de cada AC notificadas

Nota: Em algumas anomalias, o total de casos diagnosticados em DPN ndo coincide com o somatério da distribuicdo pela idade gestacional no momento
de suspeita/diagnostico, uma vez que nao foi notificada a idade gestacional em que este aconteceu.
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3.7.2 Prevaléncia de interrupcao médica de
gravidez apos DPN de AC grave

Este indicador permite analisar o grau de opcao
por IMG ap6s o diagnéstico pré-natal de AC e o
efeito da IMG na mortalidade perinatal e na preva-
léncia de NV com AC.
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Na Tabela 21 observa-se a frequéncia e a percen-
tagem de casos segundo o tipo de nascimento (NV
ou IMG) desagregadas por grande grupo da CID
10. A prevaléncia segundo o tipo de nascimento
(/10 000 nascimentos) em cada grande grupo de
AC é comparada com a prevaléncia reportada
no registo europeu (EUROCAT) para o mesmo
periodo.

Tabela 21 - Distribuicdo da frequéncia, percentagem e prevaléncia de nados-vivos e IMG

(/10 000 nascimentos) nos grandes grupos de anomalias congénitas, segundo a CID 10,

reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas e compara¢ao com a prevaléncia

na regiao EUROCAT, nos anos de 2018 e 201

Sistema Nervoso Central

IMG 264

Nado-Vivo 95
Olho, Ouvido, Face e Pescoco

IMG 70

Nado-Vivo 112
AC Cardiacas

IMG 242

Nado-Vivo 927
Aparelho Respiratorio

IMG 26

Nado-Vivo 31
Fendas Labial e do Palato

IMG 28

Nado-Vivo 94
Aparelho Digestivo

IMG 52

Nado-Vivo 106
Aparelho Genital

IMG 37

Nado-Vivo 174
Aparelho Urinario

IMG 115

Nado-Vivo 359
AC Sistema MUsculo-esquelético

IMG 224

Nado-Vivo 449
AC Cromossomicas

IMG 480

Nado-Vivo 109

9.
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Portugal EUROCAT
% Prevaléncia/ Prevaléncia/
° 10 000 10 000

72,1 15,15 14,24

26,0 5,45 11,06

35,4 4,02 0,56

56,6 6,43 4,96

20,4 13,89 10,62

78,2 53,21 69,97

44,8 1,49 0,6

53,4 1,78 3,66

22,8 1,61 1,82

76,4 5,40 12,66
31 2,98 1,95

63,1 6,08 15,54

17,3 2,12 0,87

81,3 9,99 18,85

23,5 6,60 5,56

73,8 20,61 32,17

32,1 12,86 8,42

64,4 25,77 39,08

80,8 27,55 29,9

18,4 6,26 16,95



Em Portugal, nos anos em estudo, foi no grupo da
AC do SNC e das AC cromossoémicas que a pre-
valéncia de IMG foi superior a prevaléncia de NV,
observando-se também esta relacdo nos dados
europeus compilados pelo EUROCAT. A prevalén-
cia de NV no EUROCAT é sempre superior a nacio-
nal (com excecao do grupo do “Olho, ouvido, face
e pescoco”) o que pode ser explicado pelo facto
da IMG ndo ser permitida em alguns dos paises
que integram o EUROCAT.

3.7.3 Prevaléncia de nados-vivos com
Sindrome de Down

Neste indicador foi considerada a prevaléncia
(/1000 nascimentos) de NV com o diagnostico
clinico ou genético de Sindrome de Down, distri-
buida de acordo com a idade materna a data do
parto, entre os anos de 2011 e 2019 (Figura 28).
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E apresentada a série temporal, desde 2011, de
modo a permitir o estudo da evolugéo deste indi-
cador.

Nos anos de 2018 e 2019 n&o se observou uma
alteracéo da prevaléncia total de NV com trissomia
21, relativamente ao biénio anterior. A semelhanca
do observado entre 2012 e 2014, a prevaléncia de
NV com S. Down foi superior nas mulheres com 35
e mais anos (Figura 28).

Entre os 61 NV notificados com trissomia 21, 31
casos apresentaram um exame alterado na fase
pré-natal (50,8%). Destes, 15 casos foram diagnos-
ticados durante a gravidez, através da realizagéo
de um exame invasivo e do estudo do cariotipo
fetal. Ja noutros 16 casos o exame invasivo foi
recusado pelos progenitores tendo o diagnostico
ocorrido depois do nascimento (7 recusas em 2018
e 9 recusas em 2019).

2015 2016 2017 2018 2019

Idade materna <35 anos

Figura 28 - Prevaléncia de nados-vivos com Sindrome de Down, de acordo com idade materna
na altura do parto, observada nos casos relativos aos anos 2011 a 2019 e reportados ao Registo

Nacional de Anomalias Congénitas.



3.7.4 Prevaléncia do total de casos com
Defeitos do Tubo Neural

A prevaléncia dos DTN é utilizada como indicador
da implementacao da politica de prevencéo prima-
ria deste conjunto de AC através da suplementa-
cao com acido félico. Neste relatério foi analisada
a prevaléncia (/1000 nascimentos) do nimero total
de casos com DTN reportados ao RENAC entre
2011 e 2019, assim como a prevaléncia dos NV e
das IMG com DTN (Figura 29). E apresentada uma
série temporal, desde 2011, de modo a permitir o
estudo da evolucéo deste indicador.
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Nao se observa uma reducdo da prevaléncia de
casos com DTN, o que podera estar relacionada
com o facto de apenas 17,4% das mulheres terem
referido o inicio da toma de é&cido félico antes da
gravidez (Figura 29). De acordo com a evidéncia,
a implementagao de politicas que promovam uma
maior adesdo a esta medida preventiva podera
contribuir para reduzir a prevaléncia de casos com
um DTN e, consequentemente, a percentagem de
gravidezes que sdo interrompidas (25), que em Por-
tugal, para o biénio em estudo, foi cerca de 90%.

2015 2016 2017 2018 2019

= IMG com DTN

Linear (Total casos com DTN)

Linear (NV com DTN)

Figura 29 - Prevaléncia de nados-vivos com Sindrome de Down, de acordo com idade materna
na altura do parto, observada nos casos relativos aos anos 2011 a 2019 e reportados ao Registo

Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.7.5 Mortalidade perinatal de casos com
Anomalias Congénitas

Este indicador permite avaliar o contributo das AC
para a mortalidade perinatal. Os resultados rela-
tivos aos anos de 2018 e 2019 encontram-se na
Tabela 22.

Observa-se que no biénio em estudo cerca de 6%
dos 6bitos perinatais (fetos mortos com 28 e mais
semanas e NV falecidos até a 12 semana de vida) a
nivel nacional tinham pelo menos uma AC e foram
notificados ao RENAC.

Tabela 22 - Mortalidade proporcional perinatal observada nos casos relativos
aos anos 2018-2019, reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Feto morto com Nado-vivo falecido Total de
IG = 28s até 7° dia casos
Ano n % n % n %
2018 6 4,2 15 6,6 21 5,7
2019 8 7,9 9 4,5 17 5,6
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De uma forma geral, a distribuicdo das preva-
Iéncias nacionais por grande grupo de AC de
acordo com CID10, segue a distribuicdo das
prevaléncias reportadas pelo registo europeu
(EUROCAT), o que sugere a boa qualidade do
diagnostico reportado ao RENAC.

As cardiopatias congénitas mantém-se como
0 grupo de AC mais prevalente (68,08 casos/
10 000 nascimentos) seguido do grupo das AC
do sistema musculo-esquelético (40,01 casos/
10 000 nascimentos). Também se evidenciam
com frequéncias elevadas, as AC cromossomi-
cas (34,10 casos/10 000 nascimentos), as AC
do Aparelho urinario (28,13 casos/10 000 nas-
cimentos) e as AC do SNC (21,01 casos/10 000
nascimentos). Estes resultados s&o idénticos a
distribuicdo observada pelo EUROCAT para 0s
mesmos anos.

A quase totalidade dos nascimentos (99,3%)
notificados ao RENAC com pelo menos uma AC,
decorreu no hospital e em 65,5% observou-se 0
nascimento de um nado-vivo.

A percentagem de IMG, realizada apds um diag-
nostico de malformacao fetal grave, revela um
ligeiro aumento relativamente aos valores obser-
vados no biénio anterior (32,3% vs 26,8%).

A IMG foi a op¢do mais escolhida quando foi
diagnosticado um DTN (90,2%), ou anomalias
cromossomicas (80,8%).

O diagnostico, ou suspeita, da presenca de pelo
menos uma AC aconteceu na fase pré-natal em
cerca de 63% de todos os casos notificados,
valor superior ao observado no biénio anterior
(59,0%).
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Em cerca de 6,5% das notificagdes observou-
-Se que a vigilancia ecogréfica nao foi realizada
de acordo com o que esta preconizado para a
vigilancia da gravidez em Portugal: 4,7% dos
casos sé realizaram ecografia no 2° trimestre
e em 1,8% néo foi realizada ecografia nem no
1° trimestre nem no 2° trimestre. Estas situa-
cbOes podem estar associadas a gravidez nao
planeada, a dificuldade de acesso ou ao desco-
nhecimento destes exames, motivos que care-
cem de investigacao adicional.

A frequéncia da realizagcdo de exames invasi-
vos (amniocentese ou biopsia de vilosidades
corionicas) devido a idade materna, aumen-
tou de 4,1% em 2016-2017 para 5,6% em 2018-
-2019.

A realizagcdo de um exame invasivo apds a sus-
peita de malformacéao fetal, foi recusada em
4,4% de todos os casos reportados ao RENAC
entre 2018 € 2019, valor superior ao observado
no biénio anterior (3,0%).

A percentagem de nascimentos em mulheres
com idade igual ou superior a 40 anos (13,3%),
aumentou relativamente a observada nos bié-
nios anteriores (11,6% em 2016-2017 e 8,9%
em 2014-2015). Segundo dados do INE para
0S mesmos anos, também se observou um
aumento da proporgdo de mulheres que tive-
ram uma gravidez

O inicio da toma de &cido folico antes da gra-
videz foi observado em cerca de 18% das noti-
ficacdes recebidas, frequéncia semelhante a
observada noutros anos, e abaixo do desejavel
relativamente ao objetivo de prevencao prima-
ria dos DTN.



Nos anos em estudo cerca de 6% dos 6bitos na
fase perinatal foram de fetos ou NV com diag-
néstico de pelo menos uma AC.

Apesar de todo o esforgo dos colegas que cola-
boraram com o RENAC nestes anos, o valor
da prevaléncia de casos com AC no periodo
em analise (2018 a 2019) mantém-se abaixo
do esperado, de acordo com as recomenda-
cOes internacionais (144,02 casos/10 000 nas-
cimentos em Portugal vs 228,06 casos/10 000
nascimentos no EUROCAT). De notar que 0s
resultados do presente relatério referem-se as
notificacdes reportadas ao RENAC até Agosto
de 2021, e serdo sempre atualizados em relato-
rios posteriores.

A maior percentagem de participacao observou-
-se nos servigos de pediatria ou neonatologia,
pelo que a subnotificacdo observada podera
estar relacionada com uma menor participagao
dos servigcos de obstetricia no envio de casos
ao RENAC.

70

®

_Registo Nacional de
Anomalias Congénitas_2018-2019



Referéncias bibliograficas

. Portaria no834/85, de 5 de novembro. Diario da

Republica no 254 - | série. Ministério da Saude,
Lisboa. 1985 p. 3717.

. Martin' S, Cruz J De, Lanzoni M, Nicholl C. Eurocat

jrc. 2016.

. Boyd PA, Haeusler M, Barisic |, Loane M, Garne E,
Dolk H. Paper 1: The EUROCAT network-organiza-
tion and processes. Birth Defects Res Part A — Clin
Mol Teratol. 2011;91(SUPPL. 1):2-15.

. Dias CM, Freitas M, Briz T. Indicadores de saude:
Uma visdo de salde publica, com interesse em
Medicina Geral e Familiar. Rev Port Med Geral e
Fam. 2007;v. 23:439-50.

. Braz P, Machado A, Roquette R, Kislaya |, Matias
Dias C. Registo Nacional de Anomalias Congéni-
tas: relatorio 2016-2017. Lisboa: Instituto Nacional
de Saude Doutor Ricardo Jorge, IP; 2019.

. Loane M, Morris JK, Addor MC, Arriola L, Budd J,

Doray B, et al. Twenty-year trends in the prevalence
of Down syndrome and other trisomies in Europe:
Impact of maternal age and prenatal screening. Eur
J Hum Genet. 2013;21(1):27-33.

Popova S, Lange S, Probst C, Gmel G, Rehm J.
Estimation of national, regional, and global preva-
lence of alcohol use during pregnancy and fetal
alcohol syndrome: a systematic review and meta-
-analysis. Lancet Glob Heal. 2017;5(3):e290-9.

. Mendes IC, Jesuino RSA, Pinheiro D da S, Rebelo
ACS. Anomalias congénitas e suas principais cau-
sas evitaveis: uma reviséo. Rev méd Minas Gerais
[Internet]. 2018;28:[1-6]. Available from:
http://www.rmmg.org/artigo/detalhes/2329%0Aht
tp://fi-admin.bvsalud.org/document/view/8v8w?2

71

9.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

_Registo Nacional de
Anomalias Congénitas_2018-2019

Braz, Paula; Matias Dias, Carlos; Soares, Adozinda;
Feijéo MJ. Centro de Estudos e Registo de Ano-
malias Congénitas: Relatorio 1997-1999. Lisboa:
Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge,
IP; 2002

Queiber-Luft A, Spranger J. Congenital malforma-
tions. Dtsch Arztebl [Internet]. 2006;103:(38)(A3):
2464-71. Available from:
https://cdn.aerzteblatt.de/pdf/di/103/38/a2464e.
pdf?ts=23.10.2006+16%3A37%3A39

Autorizacao n.o 13484/ 2017. Comissao Nacional
de Protecgdo de Dados. Portugal; 2017.

ArcGIS [Internet]. Available from:
http://desktop.arcgis.com/en/arcmap/10.3/map/
working-with-layers/classifying-numerical-fields-
for-graduated-symbols.htm

Territério DG do. Carta Administrativa Oficial de
Portugal, Verséao 2011. 2013;

Rasmussen SA, Hernandez-Diaz S, Abdul-Rahman
OA, Sahin L, Petrie CR, Keppler-Noreuil KM, et
al. Assessment of congenital anomalies in infants
born to pregnant women enrolled in clinical trials.
Clin Infect Dis. 2014;59(Suppl 7):S428-36.

Braz P, Machado A, Antunes L, Roquette R,
Matias Dias C. Registo Nacional de Anomalias
Congénitas, 2011-2015 - 5 anos de vigilancia das
anomalias congénitas em Portugal. Lisboa: Ins-
tituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge;
2018.

Instituto Nacional de Estatistica (2018). Dados
estatisticos: anos 2016 e 2017. [cited 2019 Dec
27]. Available from: www.ine.pt

Direcdo Geral da Saude .Programa Nacional para
a Vigilancia da Gravidez de Baixo Risco. Pnvgbr-
Dgs. 2015. 23-96 p.


http://www.rmmg.org/exportar-pdf/2329/e1977.pdf
https://cdn.aerzteblatt.de/pdf/di/103/38/a2464e.pdf?ts=23.10.2006+16%3A37%3A39
http://desktop.arcgis.com/en/arcmap/10.3/map/working-with-layers/classifying-numerical-fields-for-graduated-symbols.htm

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

WHO. World Health Organization. International
statistical classification of diseases and related
health problems.. 10th revis. WHO, editor. Geneve;
2010. Available from:
https://icd.who.int/browse10/2016/en

Rychtafikovéa J, Gourbin C, Sipek A, Wunsch G.
Impact of parental ages and other characteristics
at childbearing on congenital anomalies: Results
for the Czech Republic, 2000-2007. Demogr Res.
2013;28(January):137-76.

Morales-Surez Varela MM, Nohr EA, Llopis-Gonz-
lez A, Andersen AMN, Olsen J. Socio-occupational
status and congenital anomalies. Eur J Public
Health. 2009;19(2):161-7.

Green RF, Sc MM, Ph D, Devine O, Ph D, Crider
KS, et al. Association of paternal age and risk of
major CA 1997-2004. 2011;20(3):241-9.

Cépatina D, Cozaru GC. Risk factors associated
with congenital anomalies in children. ARS Medica
Tomitana. 2015;21(2):105-11.

Braz P, Machado A, Matias Dias C. Registo Nacio-
nal de Anomalias Congénitas: relatério 2014-2015.
Lisboa: Instituto Nacvional de Saude Doutor
Ricardo Jorge. 2017 Available from:
http://repositorio.insa.pt/handle/10400.18/5382

Diregdo Geral da Saude. Circular Normativa No:
11/DSMIA, de 26 de Setembro. Direcao Geral da
Saude 2006 p. 1-2.

Prevention of neural tube defects: Results of the
Medical Research Council Vitamin StudyNo Title.
Lancet. 1991;338(8760):131-7.

72

©

_Registo Nacional de
Anomalias Congénitas_2018-2019



N — _Registo Nacional de
O l=e==t ) L
) Anomalias Congénitas_2018-2019

Anexos

Anexo | - Instrumento de notacdo para o registo de casos com
anomalias congénitas NO RENAC

Anexo Il - Lista anomalias minor a ndo reportar quando isoladas

73




©

_Registo Nacional de
Anomalias Congénitas_2018-2019

74



_Registo Nacional de
e Anomalias Congénitas_2018-2019

Anexo | - Instrumento de notacdo para o registo de casos com anomalias congénitas NO RENAC

acional de Salde

INSTITUTO NACIONAL DE SAUDE DR. RICARDO JORGE
Registo Nacional de Anomalias Congénitas

Departamento
de Epidemiologia

MINISTERIO DA SAUDE

RENAC

o

1- Centro

(I

2 - N°Local de Registo 3 - Data de Nascimento (Feto/RN)

aaaa mmdd

Feto/ RN

4 - Local de nascimento:

[] Hospital [ Outro

[ Domicilio ] Desconhecido
5 - Sexo:

[J masculino [] Ambiguo

[ Feminino [0 Desconhecido
6 - Nascimento:

[] simples [] Quéadruplo

[] Duplo [ Mais de quatro
O Triplo [0 Desconhecido

7 - A gestagao terminou em:

[ Aborto espontaneo ( < 20 semanas)
[ Interrupcdo de gravidez

[] Feto-morto

[ Nado-vivo

[ Desconhecido

8 - Peso ao nascer: g

9 - N° de Fetos/RN malformados
(em gravidez multipla):

O+ 0O2 Os O«

[ Mais de4 [] Desconhecido

10 - Data do ultimo periodo menstrual:

\_I_A_I_I_I_l_l_|

aaaa mmdd
11 - Idade gestacional em semanas:

] Por amenorreia

[JPor ecografia

13 - Estado do Feto/RN quando foi
identificada a 1* anomalia:

[ vive
1 Morto
[ Desconhecido

14 - 1° Exame pré-natal alterado:
Ecografia IG < 14 semanas
Ecografia 14 - 22 semanas
Ecografia = 22 semanas

Ecografia |G desconhecida

Rastreio bioquimico

oooooOoo

Amniocentese / Bidpsia de vilosidades
[] Outros testes positivos
[ sem resultados alterados

[[] Desconhecido / N3o fez exames

15 - Especifique outros testes:

16 - Resultados morfologicos:

16.1 - Ecografia obstétrica:

[] Realizou no 1°T (11-13s+6d) e 2°T (18-22s)
[] Realizou no 1°T mas ndo no 2°T

[ Realizou no 2°T mas ndo no 1°T

[ Nao realizou no 1°T nem no 2°T

[] Desconhecido

16.2 - Qutros exames morfolégicos:

18 - Técnica de colheita de produtos
fetais:

[] Biopsia de vilosidades
[J Amniocentese

[ cordocentese

[] Fetoscopia

19 - Resultados laboratoriais:

19.1 - Cariotipo Feto/RN:

[] Sim - resultado normal

[ Sim - resultado patologico

[] Sim - resultado desconhecido
[ Inconciusivo

[ N&o realizado

[ Desconhecido

Resultado do cariotipo:

19.2 - Qutros resultados laboratoriais
Feto/RN:

20 - Sobrevivéncia além de 1 semana:
[Osim [] N&o [ Desconhecido

21 - Data da morte:

||l||||\|

. . - s aaaa mmdd
- CONROR KR—c i 1 17 - Colheita de produtos fetais:
anomalia: 1 Mt 22 - Autopsia:
O Diagnstico pré-natal 16|, | [ sim - resultado conhecido
O A0 [ Proposta mas recusada
nascer ) [ sim - resultado desconhecido
[] Até 1 semana de vida [ Realizou por idade matema
) [] Nio realizada
Entre 164 de vid 0 Realizou por presenca de marcador
[] En e 4 semanas de vida ecografico [] Feto macerado
[ Na autopsia [ Realizou por rastreio bioquimico positivo [] Desconhecido
[ Desconhecido [ Realizou por outra raziio
Enviar para: Tel: 217526490
Dr. Carlos Matias Dias email: carlos dias@insa.min-saude._pt
RENAC - DEPAINSA paula braz@insa min-saude_pt

Av. Padre Cruz, 1649 - 016 Lisboa ausenda machado@insa.min-saude._pt
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Mae

1-Nome:

{ Iniciais dos 4 primeiros nomes do B.1. )

2-ldade: | | |
L o1

aa aa mmdd
3 - Naturalidade:
4 - Residéncia durante a gravidez:

Distrito: | |

Concelho: | |

Freguesia: | |

5 - Ocupagao: \ |

& - Etnia:| |

7 - Gestagoes anteriores:

L. |

7.2 - Interrupgdes de Gravidez:
(I
L. ]

7.5 - Total gestagbes anteriores:

7.1 - Abortos espontaneos:

7.3 - Fetos-mortos:

7.4 - Nados vivos:

8 - Doengas cronicas:

9 - Anomalias Congénitas:

[] sim [] Naes [] Desconhecido
Especifique

1

2

10 - Reprodugao medicamente
assistida:

[ sim [] Nio

11 - Ocorréncias durante esta
gravidez:

11.1 - Habitos tabagicos no 1° Trim.:
] sim [ Nae

Especifique | |

[] Desconhecido

11.2 - Habitos alcodlicos no 1° Trim.:

] sim [] Nae

Especifique | |

[] Desconhecido

11.3 - Toxicodependéncia no 1° Trim.:
[1sim [ N3 [] Desconhecido
Especifique | |

11.4 - Doengas no 1° Trimestre:

11.6 - Acido Félico nesta gravidez:

[] sim, inicio antes da gravidez

R N I

aa aa mmdd

[] sim, inicio no 1° trimestre
[] No tomou
[] Desconhecido

11.7 - Qutros agentes potencialmente
teratogénicos:

Especifique

Registo Nacional de
Anomalias Congénitas_2018-2019

12 - Familiares da mae com anomalias:
[EYEN

[IN3o sabe

[J A mesma anomalia

[J outra

[ A mesmae outra

Especifique

13 - Estado migratério:
D Imigrou de fora da UE durante a gravidez

[] Imigrou de fora da UE em adulta (= 18)

2 - Naturalidade:

3 - Ocupagao: \ |

4 - Etnia: \ |

5 - Anomalias congénitas:
[ sim [ N&o [] Desconhecido
1:

[INao

[INzo sabe

[] A mesma anomalia
[Joutra

] A mesma e outra

Especifique

2

L] sim [] Ndo [] Desconhecido 44 o podicamentos no 1° Trimestre: [ Imigrou de fora da UE com < 18 anos
Especifique [] outra situagdo
1:
2 [] Desconhecido
Pai
1 - Idade: 6 - Familiares do pai com anomalias: 7 - Estado migratorio:

[ Imigrou de fora da UE durante a gravidez
D Imigrou de fora da UE em adulto (= 18)
|:| Imigrou de fora da UE com = 18 anos

[ Outra situagdo

[] Desconhecido

Consanguinidade dos Pais

[ sim, especifique

| [J Nde [] Desconhecido

Tel: 217526490

email: carlos.diag@insa.min-saude.pt
paula_braz@insa.min-saude.pt
ausenda machado@insa_min-saude.pt

Enviar para:

Dr. Carlos Matias Dias

RENAC - DEP/INSA

Av. Padre Cruz, 1649 - 016 Lisboa
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Descricdo das Anomalias Presentes no Feto/ RN

2 - Etiologia:

[] Cromossomica [] Dominante (de novo)
[ Familiar [] ©Outra genomica

[ 1solada [ sindrome

[ Muiltipla [ Teratogénica

Comentarios:

Enviar para: Tel: 217526490
Dr. Carlos Matias Dias email: carlos dias@insa.min-saude.pt
RENAC - DEP/INSA paula_braz@insa.min-saude_pt
Av. Padre Cruz, 1649 - 016 Lisbca ausenda. machado@insa.min-saude_pt
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Anexo Il - Lista anomalias minor a nao reportar quando isoladas

. nstituto Nacional de Satid
‘9 REPUBLICA i RENAC

7 PORTUGUESA \P
Anomalias minor a nao reportar quando isoladas

(de acordo com indicagoes do Registo Europeu de Anomalias (EUROCAT))

Quando isoladas, n o devem ser registadas as seguintes anomalias (seguindo os crit rios
de qualidade EUROCAT):

C digo CID 10

CABECA

Dolicocefalia Q67.2
Plagiocefalia — cabega assimétrica Q67.3
32 fontanela -
Face assimétrica Q67.0
OLHOS

Epicantos inversos ----
Ectropion congénito Q10.1
Entropion congénito Q10.2
Fissuras palpebrais com inclinagdo para cima e para fora Q10.3
Fissuras palpebrais com inclinagao para baixo e para fora Q10.3
Estenose do canal lacrimal Q10.5
Hipertelorismo Q75.2
Hipotelorismo -
Sinéfris Q18.80
Escleréticas azuis Q13.5
PAVILHOES AURICULARES

Apéndices pré-auriculares Q17.0
Macrotia Q17.1
Microtia Ql17.2
Anomalias da forma do pavilhio auricular Q17.3
Anomalias de posi¢ao do pavilhdo auricular Q17.4
Pavilhées auriculares proeminentes Q17.5
Anomalias nao especificadas dos pavilhées auriculares Q17.9
Sinus, fistula ou quisto pré-auricular Q18.1
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d Lista anomalias minor a nio reportar quando isoladas
BOCA -
Freio sub-lingual Q18.4
Macrostoma QI18.5
Microstoma Q18.6
Macroqueilia Q18.7
Microqueilia Q38.1
Anquiloglossia Q38.2
Macroglossia
PESCOCO
Sinus, fistula ou quisto branquial Q18.0
Sinus, fistula ou quisto pré-auricular Q18.1
Outras anomalias das fendas branquiais Q18.2
Torcicolo congénito Q68.0
MAOS
Ossos do carpo supranumerdrios Q74.00
Pregas palmares andmalas (inicas) Q82.80
Hipertrofia e alargamento das unhas Q84.5
Clinodactilia do 5° dedo -
Dedos curtos (4° e 5° dedos) e
PE E PERNA
Sindactilia do 2° e 3° dedo -
Espagamento entre os dedos (1° ¢ 2° dedos) e
1° dedo curto S
Hipertrofia e alargamento das unhas Q84.5
Calcaneo proeminente -
Anca instdvel ou sub-luxa¢io da anca unilateral Q065.3-Q065.6

Deformacées de origem postural (pé boto, metatarsus

varus ou
adductus e talipes calcaneovalgus...)

Pé plano congénito

Q66.6-Q66.8

Q66.5

©

Q66.2-Q66.3-Q66.4
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d Lista anomalias minor a nio reportar quando isoladas
PELE

Hemangioma (com localizagiao que exclua face ou pescoco)

Lesoes cutineas com superficie <4cm2 (nevos, angiomas,...)

Linfangioma; Angioma
Lanugo persistente
Mancha mongélica
Mamilos ectépicos

Mamilos supranumerdarios

ESQUELETO

Pectus excavatum

Pectus carinatum

Esterno bifido

Genu recurvatum

Encurvamento congénito do fémur

Encurvamento congénito da tibia e do perdneo

Encurvamento congénito dos ossos longos nao especificados do MI

Espinha bifida oculta

CEREBRO
Quisto aracnoideu
Quisto do plexo coroideu

Anomalias do septum pellucidum

CARDIOVASCULAR

Auséncia ou hipoplasia da artéria umbilical, artéria
umbilical tnica

Sopro cardiaco funcional
Persisténcia do canal arterial (< 37 semanas)

Foramen ovale patente

PULMONAR
Lobo pulmonar acessério
Estridor congénito da laringe

Traqueomaldcia congénita

80

Q82.52

Q83. 3

Q67.6
Q67.7
Q76.71
Q68.2
Q68.3
Q68.4
Q68.5
Q76.0

Q27.0

Q25.0
Q21.11

Q33.1
Q31.4
Q32.0
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A Lista anomalias minor a nio reportar quando isoladas

GASTRO-INTESTINAL

Hérnia do hiato

Hérnia umbilical, para-umbilical,

Hérnia inguinal

Estenose do piloro

Diverticulo de Meckel

Outras anomalias funcionais do aparelho gastro-intestinal

Anus anterior

RENAL
Rim hiperplésico

Hidronefrose — se dilatagio < 10mm

GENITAIS EXTERNOS
Criptorquidia

Testiculos retricteis
Hidrocele

Fimose

Escroto bifido

Curvatura lateral do pénis
Hipoplasia do pénis
Himen imperfurado

Fusao dos ldbios vulvares

OUTROS

Anomalia congénitas nao especificadas

CROMOSSOMAS
Translocagao ou inser¢do equilibrada em individuo normal

Inversdo cromossémica em individuo normal

81

Q40.1
K42
K40
Q40.0
Q43.0
Q40.2, Q43.2, Q43.8

Q63.3

Q53
Q55.2

Q55.2

Q523
Q525

Q89.9

Q95.0
Q95.1
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