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Prefácio

As anomalias congénitas (AC) tornaram-se nas 

últimas décadas, uma das principais causas de 

mortalidade e morbilidade infantil e por isso cons-

tituem um importante problema de saúde pública.

São diversas as entidades nosológicas que se 

encontram na génese de uma anomalia congéni-

ta, algumas ainda com aspectos por esclarecer. 

No entanto não há dúvida que podem ser secun-

dárias a fatores teratogénicos ou mutagénicos, 

como foi exemplo o uso da Talidomida no início 

da gravidez nos anos 50-60 do século passado. 

O conhecimento da prevalência das AC, dos seus 

diversos tipos, as regiões onde surgem e as ca-

racterísticas das famílias podem ser um indicador 

precioso dos efeitos que fatores ambientais, tec-

nológicos ou sociais podem ter no bem-estar dos 

indivíduos.

O Registo Nacional de Anomalias Congénitas 

(RENAC) tem procurado obter informação que 

permita fazer uma avaliação o mais rigorosa pos-

sível da situação portuguesa, pelo que é impor-

tante dispor de dados nacionais representativos 

e fiáveis, o que passa pelo preenchimento univer-

sal, completo e atempado do instrumento de no-

tação do registo.

É objetivo do RENAC que a informação forneci-

da aos decisores políticos e aos profissionais de 

saúde se traduza em ações que permitam preve-

nir o aparecimento de AC, a sua deteção precoce 

mas, também, o desenvolvimento de atividades 

que melhorem a qualidade de vida das pessoas 

afetadas por estas anomalias.
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Resumo

O Registo Nacional de Anomalias Congénitas – 

RENAC – é um registo nosológico de base po-

pulacional, que recebe notif icações de casos 

de anomalias congénitas major diagnosticadas 

em recém-nascidos vivos, em fetos mortos e 

nos fetos submetidos a interrupção médica da 

gravidez.

O presente relatório do RENAC abrange um pe-

ríodo de 11 anos compreendido entre 2000 e 

2010. Neste período foram notif icados 11 502 

casos e diagnosticadas 17 502 anomalias. Em 

72,6% dos indivíduos observou-se uma ano-

malia isolada e 27,4% dos casos apresentavam 

múltiplas anomalias. 

As anomalias cardiovasculares foram as mais pre-

valentes com 38,8 casos por 10000 nascimen-

tos, seguidas das alterações músculo-esqueléti-

cas (29,09 casos/10000 nascimentos) e das ano-

malias do aparelho urinário (19,29 casos/10000 

nascimentos). As anomalias cromossómicas apre-

sentam uma prevalência de 13,42 casos/10000 

nascimentos.

A idade materna e algumas doenças crónicas da 

grávida parecem estar associadas ao nascimento 

de um feto ou de um recém-nascido com AC.

Neste estudo foram elaborados mapas cartográ-

ficos que ilustram a distribuição espacial tanto de 

casos com AC como de anomalias específicas, 

por concelho de residência das mães, tendo-se 

encontrado alguns aglomerados espaciais de AC.
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Figura 44. Aglomerados de anomalias congénitas e deformações do sistema musculo esquelético (nº de 

casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal Continental no período de 2000 a 2010 (Índice 

Local de Moran).

Figura 45. Tendência observada na prevalência anual das anomalias congénitas no grupo de Outras Anomalias 

Congénitas (nº de casos/10000 nascimentos/ano), reportados ao Registo Nacional de Anomalias Con-

génitas entre 2000 e 2010.

Figura 46. Prevalência de outras anomalias congénitas (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal 

Continental e Regiões Autónomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período 

de 2000 a 2010.

Figura 47. Aglomerados de outras anomalias congénitas (nº de casos/10000 nascimentos) nos concelhos de 

Portugal Continental no período de 2000 a 2010 (Índice Local de Moran).

Figura 48. Tendência observada na prevalência anual das anomalias cromossómicas (nº de casos/10000 

nascimentos/ano), reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.

Figura 49. Prevalência de anomalias cromossómicas (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal 

Continental e Regiões Autónomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período 

de 2000 a 2010.

Figura 50. Aglomerados de anomalias cromossómicas (nº de casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portu-

gal Continental no período de 2000 a 2010 (Índice Local de Moran).

58

59

59

60

60

61

62

62

63

64

64

65

65

66

66

67

67



15

Introdução

O RENAC é um registo nosológico de base popu-

lacional que recebe notificações da ocorrência de 

AC no Continente e Regiões Autónomas. 

Em Portugal não existe legislação que obrigue à 

notificação dos casos portadores de AC, pelo que 

a adesão à recomendação da Direção-Geral da 

Saúde (DGS) sobre a importância de registar as 

AC depende da concordância e disponibilidade 

dos serviços hospitalares (1).

Relembramos que são objetivos do RENAC:

■ Determinar a prevalência das AC no País 

(Continente e Regiões Autónomas) e carac-

terizar a sua distribuição epidemiológica, no-

meadamente a geográfica, por residência das 

mães.

■ Estabelecer e manter um sistema de vigilância 

epidemiológica que permita detetar a ocorrên-

cia de agregados de AC no espaço e no tempo, 

promover a sua análise epidemiológica e divul-

gar o resultado dessa análise às entidades que 

poderão intervir sobre essa situação.

■ Manter uma base de dados nacional, disponí-

vel para o Ministério da Saúde, para os médicos 

que notificam as AC, assim como para a comu-

nidade científica, a partir da qual seja possível 

realizar estudos epidemiológicos nesta área.

A região do país situada a sul do rio Tejo está, 

também, integrada no “European Surveillance of 

Congenital Anomalies” (EUROCAT) desde 1990. 

Esta é uma rede de registos europeus, de âmbito 

nacional ou regional, que partilham métodos e 

publicam os seus dados de registo, bem como 

os resultados de investigações específicas reali-

zadas em conjunto (2). 

O presente relatório consiste num estudo retros-

petivo dos dados recebidos, e já publicados pelo 

RENAC, no período compreendido entre janeiro de 

2000 e dezembro de 2010. Há no entanto várias 

diferenças nos resultados apresentados compara-

tivamente aos relatórios anteriores, porque alguns 

centros notificadores desenvolveram um esfor-

ço para recuperar casos em atraso, porque uma 

amostra mais significativa permite maior robustez 

da análise epidemiológica mas, também, porque 

no denominador foram considerados todos os 

nascimentos do Continente e das Regiões Autó-

nomas.

rwww.insa.pt _ Registo Nacional de 
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Materiais e métodos

Dados

Nos anos em estudo, as principais fontes de in-

formação foram os serviços de obstetrícia e ne-

onatologia dos hospitais públicos e privados que 

aceitaram colaborar no RENAC, informação já pu-

blicada em relatórios anteriores (3-6). Como já foi re-

ferido, o registo de “casos” é voluntário e a decisão 

de colaborar com o RENAC depende, em cada um 

dos serviços convidados, do diretor médico indicar 

um responsável pela recolha de dados, codifica-

ção ou descrição das AC, e envio das notificações 

ao registo central em funcionamento no Departa-

mento de Epidemiologia do Instituto Nacional de 

Saúde Doutor Ricardo Jorge. 

A recolha de informação foi realizada com o 

apoio de um questionário, enviado ao registo 

central em suporte de papel ou pela internet, 

através da aplicação informática. Os dados re-

colhidos são anónimos, não havendo identifica-

ção do Feto/Recém-nascido (Feto/RN) ou dos 

progenitores. Só o notificador local tem acesso 

ao processo clinico, através de um número de 

registo local.

O registo central do RENAC validou e codificou 

todos os casos de acordo com a décima Clas-

sificação Internacional de Doenças e causas de 

morte (CID 10) (7). Através de módulos de valida-

ção existentes no programa informático que serve 

de base ao registo, foram detetados e eliminados 

os registos duplicados.

Foram notificadas ao RENAC todas as anomalias 

estruturais major acompanhadas ou não de ano-

malias minor, e todas as anomalias cromossómi-

cas observadas em:

1. recém-nascidos vivos, sempre que detetadas 
até ao fim do período neonatal; 

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

3. fetos submetidos a interrupção médica da gra-
videz. 

São excluídos da notificação do RENAC todos os 

casos de defeitos metabólicos ou funcionais, as 

deformações ou lesões devidas a traumatismo de 

parto e anomalias estruturais minor, quando iso-

ladas. 

Define-se como malformação major um defeito 

estrutural do corpo e/ou de um órgão que dificul-

ta a viabilidade do individuo e requer tratamento 

médico ou cirúrgico. Uma anomalia minor é uma 

alteração estrutural compatível com vida e não 

requer tratamento sendo muitas vezes conside-

rada uma variante do normal (8).

Foi considerada “anomalia isolada” qualquer ano-

malia major que tenha ocorrido isolada ou acom-

panhada de uma anomalia minor. Foi considerada 

“anomalia múltipla” a ocorrência de duas ou mais 

anomalias major não relacionadas entre si.

Foram notificados ao RENAC os fetos e os re-

cém-nascidos de mulheres residentes no Con-

tinente e nas Regiões Autónomas dos Açores e

rwww.insa.pt _ Registo Nacional de 
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da Madeira, mas não de mães residentes no es-

trangeiro.

No presente relatório os resultados obtidos são 

apresentados em duas partes. Na parte I apresen-

tam-se os resultados referentes ao estudo realiza-

do nos indivíduos com AC, a história obstétrica e 

familiar. Na parte II estudam-se as anomalias espe-

cíficas descritas em cada individuo, agrupadas por 

grandes grupos de acordo com CID 10, e a sua re-

lação com a história obstétrica e familiar.

Análise estatística

A validação da base de dados foi efetuada atra-

vés da verificação, confirmação e correção de va-

lores omissos ou impossíveis. Para esta validação 

recorreu-se essencialmente a estatísticas descriti-

vas (como tabelas de frequência e tabelas de cru-

zamento entre duas variáveis).

Para as variáveis categoriais foram calculadas 

frequências absolutas (contagens) e relativas 

(apresentadas na forma de percentagem). 

As variáveis quantitativas foram descritas, essen-

cialmente, através de medidas de tendência cen-

tral (médias e medianas) e de medidas de dispersão 

(valor mínimo, valor máximo e desvio padrão).

No cálculo da taxa de prevalência de casos com 

AC, cada caso é contabilizado uma única vez uti-

lizando a fórmula referida abaixo: 

Para o cálculo da prevalência de AC, o numerador 

é constituído por todos os casos que possuam a 

AC em estudo. Assim, quando um Feto/RN é por-

tador de várias anomalias, é contabilizado para 

cada uma das anomalias que apresenta, pelo que 

o total de casos é diferente do total de AC.

Neste relatório as taxas de prevalência são ex-

pressas em número de casos por 10000 nasci-

mentos por ano de análise, isto é, o número de 

nascimentos com pelo menos uma anomalia con-

génita ocorridos em cada 10000 nascimentos, 

durante os anos em estudo.  

Os denominadores utilizados para o cálculo das 

prevalências são os valores publicados pelo Ins-

tituto Nacional de Estatística e foram revistos em 

relação aos apresentados nas anteriores publica-

ções do RENAC (9).

A associação entre variáveis foi estudada utili-

zando o teste de Qui-quadrado. Para avaliar a 

evolução temporal da prevalência de anomalias 

congénitas foi avaliada a significância estatística 

da tendência utilizando o Qui-Quadrado para a 

tendência (10)  e em algumas situações foram ajus-

tados os modelos de regressão linear. Como va-

riável dependente foi considerada a prevalência 

de anomalias congénitas (grande grupo segun-

do CID 10) e como preditor o ano de nascimento 

(2000 a 2010). 

Foi estabelecido um nível de significância de 5%.

Prevalência de casos AC = 
Nº de casos (NV+FM+IMG)

Total de nascimentos
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Distribuição geográfica e análise 
espacial

Neste estudo foram elaborados mapas que ilus-

tram a distribuição espacial de casos com AC por 

concelho de residência das mães - parte I – assim 

como a distribuição geográfica da prevalência de 

AC agrupadas por grandes grupos de acordo com 

CID 10 – parte II. 

Os mapas foram elaborados através de um soft-

ware de Sistemas de Informação Geográfica (SIG), 

o ArcGIS, tendo por base a Carta Administrativa 

Oficial de Portugal (11).

Para o mapeamento, as taxas de prevalência ob-

servadas foram distribuídas por categorias que se 

baseiam nos valores de prevalência internacional-

mente esperados de 200 a 300 casos por 10000 

nascimentos por ano (EUROCAT) (12).

Considerando que a frequência de casos de AC 

não é elevada, foi aplicada a metodologia de agre-

gação temporal para minimizar possíveis situa-

ções de instabilidade estatística associada aos 

pequenos números. Isto é, os mapas das taxas de 

prevalência foram construídos apenas para a tota-

lidade do período em análise, não sendo realizada 

a análise por ano destes dados.

A análise de aglomerados espaciais foi feita atra-

vés do Índice Global de Moran e do Índice Local 

de Moran (LISA). O índice global de Moran indica 

o  valor de auto correlação espacial de uma dada 

anomalia para a totalidade da área geográfica em 

análise. O índice local de Moran, por sua vez, dá 

o valor local da auto correlação espacial de uma 

unidade de análise (neste caso, um concelho) 

tendo em conta o valor que a variável tem neste 

e nos seus vizinhos.

Nestas análises utilizou-se como critério de vizi-

nhança a distância de 35000 metros entre os cen-

tróides dos concelhos. Foram excluídas destes 

mapas as Regiões Autónomas dos Açores e da 

Madeira, devido ao reduzido número de conce-

lhos existentes nas ilhas, que não permite a apli-

cação dos referidos índices.

18
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Estudo de casos com 
Anomalia Congénita

Parte I
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Resultados

Características gerais 
Ao longo dos 11 anos em análise neste relató-

rio, foram frequentes em Portugal alterações 

na estrutura e dinâmica dos serviços hospitala-

res, com influência direta na sua participação 

no RENAC. Por outro lado, no registo central 

observaram-se atrasos no estudo dos dados e 

diminuição do contato com os registos locais. A 

conjugação destas várias realidades terá estado 

na origem da diminuição do número de casos no-

tificados ao RENAC.

Desde 2009, o registo central desenvolveu di-

versas atividades com o objetivo de recuperar, 

atualizar e melhorar o contacto com os respon-

sáveis locais do registo e foram publicados re-

latórios com os dados em atraso. Fruto deste 

trabalho, alguns colegas dos serviços hospitala-

res fizeram um enorme esforço para recuperar 

e notificar ao RENAC casos em atraso. Por isso, 

os resultados apresentados neste relatório são 

ligeiramente diferentes dos apresentados nos 

relatórios, já publicados, referentes aos mesmos 

anos em estudo (3, 4, 6). 

Apesar dos esforços descritos, a prevalência anu-

al de casos com AC notificados ao RENAC entre 

2000 e 2010 é muito baixa. A diminuição do va-

lor da taxa de prevalência observada ao longo dos 

anos e ilustrada na Tabela 1, não nos parece ser 

resultado de uma diminuição do número de nas-

cimentos com AC mas antes, uma real subnoti-

ficação de casos. Em média, cerca de 70% das 

instituições contatadas, públicas e privadas, acei-

taram participar no RENAC (Anexo 1). No entanto, 

as notificações recebidas representam cerca de 

1% do total dos nascimentos (segundo dados pu-

blicados pelo INE) entre 2000 e 2010. 

Os estudos internacionais estimam que 2% a 3% 

dos nascimentos tenham uma AC, sendo esta al-

teração detetada na fase pré-natal, ao nascer ou 

nos primeiros tempos de vida (13). 

Durante os anos agora estudados, foram calcula-

das as prevalências anuais com base no número 

de casos enviados ao RENAC e, como se pode 

observar na Figura 1, obtiveram-se valores de 

prevalência de AC inferiores ao esperado, confir-

mando a muito possível subnotificação referida 

anteriormente. 

A quase totalidade dos nascimentos com AC 

(99,6%) aconteceu no hospital, dos quais 96,6% 

foram nascimentos simples. Nos 3,6% de nasci-

mentos múltiplos, em 2,9% apenas um dos fetos 

era portador de AC. 

21

* Fonte: Instituto Nacional de Estatística (INE)

Tabela 1 – Evolução anual do número de notif icações 
enviadas ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas e prevalência de casos com 
anomalia, nos anos de 2000 a 2010.

2000

2001

2002

2003

2004

2005

2006

2007

2008

2009

2010

Total

1475

1434

1300

1057

1052

1002

742

840

944

774

882

11502

120700

113433

114970

113021

109721

109831

105863

102868

104935

99870

101713

1196925

122,2

126,4

113,1

93,5

95,9

91,2

70,1

81,7

90,0

77,5

86,7

96,1

Número de 
notificações

Número de 
nascimentos*

Prevalência de 
casos notificadosAno
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Cerca de 80% das gestações com AC termi-

naram no nascimento de uma criança viva, em 

17,4% das gestações os progenitores optaram 

pela interrupção médica da gravidez (IMG) e 1,6% 

das gravidezes com AC terminou em morte fetal, 

como se observa na Tabela 2.

Para a totalidade dos anos em estudo, a idade 

gestacional na altura do parto foi calculada com 

base nos dados ecográficos em 79,6% (9155) dos 

casos notificados, enquanto 16% (1835) tinham 

como referência o tempo de amenorreia e 4,5% 

(512) das notificações não tinha qualquer informa-

ção acerca da idade gestacional na altura do nas-

cimento.

O gráfico da Figura 2 revela que após 2005 se veri-

fica uma redução da proporção de gravidezes que 

terminam no nascimento de uma criança viva e um 

aumento da proporção de IMG. Esta alteração de 

tendência pode estar associada a uma deteção 

mais precoce de AC devido, sobretudo, ao desen-

volvimento das atividades dos Centros de Diag-

nostico Pré-natal, com uma melhoria da oferta de 

ecografias diferenciadas e da implementação dos 

testes de rastreio (14).

Não se verificam oscilações significativas entre 

2000 e 2010, na proporção de gestações com AC 

que terminaram em feto morto ou em aborto es-

pontâneo.

Em 43,7% das notificações recebidas, foi na fase 

pré-natal que se detetou pela primeira vez um 

exame alterado ou se diagnosticou uma AC.

Figura 1 – Evolução anual da prevalência de casos com 
anomalia congénita nos anos de 2000 a 2010, 
enviados ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas. 
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Tabela 2 – Descrição do total de notificações recebidas 

pelo Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
relativas ao período 2000-2010, de acordo com 
o local de nascimento, tipo de nascimento, 
resultado da gestação e número de indivíduos 
malformados em cada parto.

n

11 461

23

13

5

11 502

n

11 107

335

14

1

45

11 502

n

11 074

332

79

17

n

9 192

2 002

186

101

21

11 502

%

99,6

0,2

0,1

0,0

100

%

96,6

2,9

0,1

0,0

0,4

100

%

96,3

2,9

0,7

0,1

%

79,9

17,4

1,6

0,9

0,2

100

Local de nascimento

Hospital

Domicílio

Outro

Desconhecido

Total

Tipo de nascimento

Simples

Duplo

Triplo

Quádruplo

Desconhecido

Total

Nº  de fetos com AC 

Nascimento simples

Nascimento múltiplo

 Nº de malformados: 1

 Nº de malformados: 2

Desconhecido

Resultado da gestação

Nado-vivo

Interrupção de gravidez

Feto morto

Aborto espontâneo 

Desconhecido

Total
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Nesta fase, a ecografia obstétrica foi o exame 

que mais vezes apresentou resultados alterados, 

tendo detetado AC em 39,2% dos casos como se 

observa na Tabela 3. Em 55,4% das notificações, 

a presença de pelo menos uma anomalia foi dete-

tada ou no momento do nascimento, ou até ao fim 

do primeiro mês de vida. Para 4,5% dos registos 

não foi possível obter informação sobre a fase da 

gravidez em que foi detetada uma AC ou qual o 

exame alterado, porque os notificadores não tive-

ram acesso a essa informação. Também se conta-

bilizaram aqui as situações em que a gravidez não 

tinha sido vigiada.

Independentemente do momento de deteção da 

primeira AC, 93,7% dos fetos ou dos recém-nasci-

dos estava vivo quando foi feito o diagnóstico. Em 

0,7% dos registos recebidos esta informação não 

estava preenchida.

O rastreio bioquímico (independentemente do tipo 

de rastreio utilizado) foi o primeiro exame alterado
em 0,6% dos casos notificados. No entanto, não 

se pode comparar os valores desta variável com

Figura 2 – Evolução anual da proporção de casos notificados 
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas de 
acordo com o resultado da gestação, nos anos de 
2000 a 2010.
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Feto morto 

Aborto espontâneo (<20 semanas) 

Interrupção de gravidez 

Tabela 3 – Descrição do total de notificações recebidas 
pelo Registo Nacional de Anomalias Congénitas, 
relativas ao período 2000-2010, de acordo com 
momento de identificação da 1ª anomalia, o 
estado do Feto/RN na identificação da  
1ª anomalia, 1º exame alterado e realização de 
estudo morfológico.

n

5030

4090

1911

371

57

43

11 502

n

11191

227

84

11 502

n

6036

603

1467

1643

794

70

362

6

521

11 502

n

17

26

388

466

2143

2 600

%

43,7

35,6

16,6

3,2

0,5

0,4

100

2,9

97,3

2,0

0,7

100

%

52,5

5,2

12,8

14,3

6,9

0,6

3,2

0,05

4,5

100

%

0,7

1,0

14,9

17,9

82,4

100

Identificação da 1ª anomalia

Diagnóstico pré-natal

Ao nascer

Até 1 semana de vida

Entre 1 e 4 semanas de vida

Na autópsia

Desconhecido

Total

Estado feto/RN  na 1ª anomalia

Vivo

Morto

Desconhecido

Total

Primeiro exame alterado

Sem resultados alterados

Ecografia IG < 14 semanas

Ecografia IG 14 - 22 semanas

Ecografia IG > 22 semanas

Ecografia IG desconhecida

Rastreio bioquímico*

Amniocentese/BVC

Outros testes positivos

Desconhecido/ Não fez exames

Total

Ecografia obstétrica*

Não realizou no 1ºT nem no 2ºT

Realizou no 2ºT mas não no 1ºT

Realizou no 1ºT mas não no 2ºT

Realizou no 1ºT e 2ºT 

Desconhecido

Total

* Dados obtidos a partir de 2008
IG – idade gestacional;     BVC Biopsia de vilosidades coriónicas;    T – trimestre
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Figura 3 – Evolução anual da proporção de casos notificados 
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas de 
acordo com o identificação da 1ª anomalia, nos 
anos de 2000 a 2010. 

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 

Diagnóstico pré-natal

Entre 1 a 28 dias de vida

No parto/ ao nascer

0

0,1

0,2

0,3

0,4

0,5

0,6

os de outros métodos de deteção precoce referi-

dos anteriormente, uma vez que a questão sobre 

este teste só foi incluída no questionário do RE-

NAC em 2008. A mesma situação se aplica ao nú-

mero e tipo de ecografias obstétricas realizadas 

cuja questão também foi introduzida no mesmo 

ano. O estudo sobre a realização de ecografia du-

rante a gravidez está igualmente comprometido 

pelo facto de 82,4% dos registos recebidos entre 

2008 e 2010 não ter esta resposta preenchida.

Observa-se na Figura 3 a influência das ativi-

dades dos Centros de diagnóstico pré-natal no 

diagnóstico precoce de casos de AC, com um 

aumento de cerca de 10% do número de ca-

sos detetados durante a gravidez entre 2005 

e 2010 (esta percentagem pode estar subesti-

mada pois depende da participação dos servi-

ços de obstetrícia no RENAC, sobretudo no caso 

das IMG - ver Anexo 1). No mesmo período ob-

serva-se uma diminuição da percentagem de ca-

sos diagnosticados na altura do parto. Já entre o 

1º e o 28º dia de vida, a percentagem de casos

de AC detetados, mantem-se relativamente cons-

tante ao longo dos anos em estudo. Esta situação 

está provavelmente relacionada com a presença 

de patologias que só são observadas após o nas-

cimento.

Um dos objetivos da revisão do questionário do 

RENAC efetuada em 2008, foi a introdução de 

questões que permitam estudar mais profunda-

mente as atividades desenvolvidas pelos Cen-

tros de Diagnóstico Pré-natal. Uma das questões 

adicionadas tem por objetivo conhecer o mo-

tivo da realização de exames invasivos e a sua 

análise revela que entre 2008 e 2010 a colhei-

ta de produtos fetais foi proposta e realizada em 

34,7% dos casos de AC notificados como se ob-

serva na Tabela 4. As alterações ecográficas fo-

ram o principal motivo da colheita de produtos 

fetais (23,7%), seguido da idade materna (8,6%) 

e do rastreio bioquímico positivo (1,7%). Em 0,7% 

das notificações foi selecionada a opção “ou-

tra razão”, estando incluídos nesta variável os es-

tudos familiares ou o risco de infeção fetal após 

doença infeciosa materna. Em 2,3% das notifi-

cações recebidas, a colheita de produtos fetais 

foi proposta mas recusada pelos progenitores.

Durante os anos 2008 a 2010 o exame invasivo 

mais realizado foi a amniocentese, em 27,5% dos 

casos notificados que realizaram colheita de pro-

dutos fetais, seguida da biopsia de vilosidades 

coriónicas (5,7%). Refira-se que em 66,0% dos re-

gistos recebidos pelo RENAC esta questão não 

estava preenchida, o que impede uma completa 

apreciação da realidade. 

Entre 2000 e 2010 foi realizado o cariotipo em 

33,9% dos casos com AC, tendo sido encontrado 

um resultado patológico em 13,4% das notifica-

ções. Em 2,1% dos Feto/RN o resultado do carioti-

po era desconhecido e em 0,2% foi inconclusivo.
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O Feto/RN
Nos onze anos em estudo, 54,9% das notifica-

ções recebidas pertenciam a indivíduos do sexo 

masculino e 43,4% a indivíduos do sexo femini-

no. Em 0,3% dos nascimentos com AC obser-

vou-se uma ambiguidade sexual e em 1,4% das 

notificações não estava registada qualquer refe-
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Tabela 4 – Descrição do total de notificações recebidas pelo 
Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de 
acordo com realização de colheita de produtos 
fetais, exame invasivo realizado e resultado do 
estudo citogenético.

Tabela 5 – Descrição do total de notificações recebidas 
relativas ao período 2000-2010, de acordo com  
o sexo nos casos reportados ao Registo Nacional 
de Anomalias Congénitas.

Colheita produtos fetais*

Não proposta

Realizou por alteração 
ecográfica

Realizou por idade materna

Proposta mas recusada

Realizou por rastreio 
bioquímico positivo

Realizou por outra razão

Desconhecido

Total

Exame invasivo realizado*

Amniocentese

Biópsia de vilosidades

Cordocentese

Desconhecido

Total

Cariotipo

Não realizado

Sim, resultado normal

Sim, resultado patológico

Sim, resultado desconhecido

Inconclusivo

Desconhecido

Total

n

1607

617

224

60

44

18

30

2 600

n

714

148

21

1717

2 600

n

7 462

2 095

1 542

239

27

137

11 502

%

61,8

23,7

8,6

2,3

1,7

0,7

1,2

100

%

27,5

5,7

0,8

66,0

100

%

64,9

18,2

13,4

2,1

0,2

1,2

100

* Dados colhidos a partir de 2008

rência ao sexo do individuo (Tabela 5). Esta falta 

de informação observa-se sobretudo na notifica-

ção de fetos com poucas semanas de gestação 

e pode ser provocada pela dificuldade em diag-

nosticar o sexo fetal através da avaliação macros-

cópica. Nestes casos, o recurso a informação 

obtida através do estudo anatomopatologico po-

derá ser fundamental para o preenchimento mais 

completo do questionário do RENAC.

Entre 2000 e 2010, como se observa na Figura 4, 

a proporção de casos de AC do sexo masculino é 

sempre superior à do sexo feminino e só no ano 

de 2010 os valores para ambos os sexos se apro-

ximam.

n

4989

6317

33

163

11 502

%

43,4

54,9

0,3

1,4

100

Sexo

Feminino

Masculino

Ambíguo

Desconhecido

Total

Figura 4 – Evolução anual da prevalência nos casos 
notificados ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas de acordo com o sexo, nos anos  
de 2000 a 2010.
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No total dos 9192 nascimentos de crianças vivas 

com AC, 76,1% sobreviveu para além da primei-

ra semana de vida e 21,8% faleceu durante a 1ª 

semana de vida.

A autópsia foi realizada em 81,6% dos casos de 

óbitos em recém-nascidos, fetos mortos e inter-

rupções médicas da gravidez. Em 75,9% das au-

tópsias realizadas o centro notificador conhecia 

o resultado do estudo anatomopatológico mas, 

em 5,7% das autópsias realizadas o centro notifi-

cador não teve acesso ao relatório (Tabela 6). 

A idade gestacional do Feto/RN na altura do nas-

cimento foi calculada através da ecografia obsté-

trica em 79,6% dos casos notificados.

Quando o diagnóstico de uma AC aconteceu na 

fase pré-natal, o feto tinha, em média, 22 sema-

nas de gestação.

Características maternas 

Características sociodemográficas

Nos relatórios anteriores não foi apresentada qual-

quer análise de dados relativos à história pessoal 

da grávida, ou do pai do Feto/RN, devido à per-

centagem elevada de notificações em que se veri-

ficava a ausência total de informação relacionada 

com estas questões, realidade referida nessas pu-

blicações (3, 4, 6).

Neste relatório apresenta-se uma breve análise 

descritiva das características maternas e pater-

nas, antecedentes pessoais e exposições da grá-

vida durante a gestação, uma vez que para o total 

dos anos em estudo o número de casos é maior 

e conseguimos obter uma amostra mais robusta, 

comparando com a realidade dos relatórios ante-

riores.

Em relação à idade da grávida na altura do parto, 

a maior percentagem de nascimentos com AC 

observou-se nas idades compreendidas entre os 

25 e os 34 anos, o que corresponde, segundo 

o INE, aos intervalos de idade em que ocorre a 

maioria dos nascimentos em Portugal (9). 

Avaliando a situação da grávida perante o empre-

go, verificou-se que 71,6% das mulheres desen-

volviam uma atividade profissional remunerada, 

19,6% tinham uma atividade não remunerada 

(donas de casa), 6,3% estavam desempregadas 

e 2,5% eram estudantes.

Agrupadas as atividades profissionais de acordo 

com a tabela de Classificação Nacional de 

Profissões, cerca de 26% das grávidas eram traba-

lhadoras não qualificadas, 23,5% desenvolviam 

atividades intelectuais ou científicas, 22% eram 

vendedoras ou pessoal dos serviços, 17,5% tinham
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Tabela 6 – Descrição do total de notificações recebidas 
pelo Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
relativas ao período 2000-2010, de acordo 
com sobrevivência para além da 1ª semana e 
realização de autópsia.

Sobrevivência para além da   
1ª semana de vida

Sim

Não

Desconhecido

Total

Realização de autópsia

Sim - resultado conhecido

Desconhecido

Não realizada

Sim - resultado desconhecido

Feto macerado

Total

n

8754

2509

239

11 502

n

1949

296

162

146

14

2 567

%

76,1

21,8

2,1

100

%

75,9

11,5

6,3

5,7

0,5

100
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profissões administrativas ou similares. Em 20,9% 

dos registos recebidos, a informação sobre a pro-

fissão da grávida não estava preenchida como se 

observa na Tabela 7.

Desde 2008 foi introduzida uma variável que tem 

por objetivo estudar a relação entre o país de ori-

gem dos progenitores e o nascimento de uma 

criança com AC. A análise dos dados disponíveis 

revela uma enorme dispersão em termos mun-

diais, dos países de origem destas mulheres, 

mas não permite uma análise estatística uma vez 

que 76,6% dos registos não tinha esta variável 

preenchida.

Tabela 7 – Descrição do total de notificações recebidas pelo Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas relativas ao período 2000-2010, de acordo com 
a idade da mãe, ocupação/profissão. 

Grupo etário 

<15 anos

15-19 anos

20-24 anos

25-29 anos

30-34 anos

35-39 anos

40-44 anos

45-49 anos

≥50 anos

Total

Situação perante o emprego

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Reformada

Total

Ocupação

Trabalhadora não qualificada

Especialista das profissões intelectuais e científicas

Pessoal dos serviços e vendedoras

Pessoal administrativo e similares

Quadros superiores da administração pública,     
dirigentes e quadros superiores de empresas

Operárias, artífices e trabalhadoras similares

Técnicas e profissionais de nível intermédio

Operadoras de instalações e máquinas e    
trabalhadoras da montagem

Forças armadas

Total

Desconhecido

n

12

510

1694

3140

3113

1778

523

43

1

10 814

n

6509

577

1778

225

4

9 093

n

1658

1528

1418

1138

277

229

179

51

28

9 093

2409

%

0,1

4,7

15,7

29,0

28,8

16,4

4,8

0,4

0,0

100

%

71,6

6,3

19,6

2,5

0,0

100

%

25,5

23,5

21,8

17,5

4,3

3,5

2,7

0,8

0,4

100

20,9
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Considerando a paridade, verifica-se que 40,2% 

das mulheres eram nulíparas, em 42% dos casos 

a grávida já tinha tido uma ou duas gravidezes e 

9,2% tinha tido três ou mais gravidezes anterio-

res à que foi objeto de registo.

Aprofundando um pouco mais a história obstétri-

ca, observou-se que em 53,8% das notificações, 

a grávida tinha tido um ou dois abortos, 20,9% 

tinham optado por uma interrupção médica da 

gravidez por feto malformado e 7% tinham tido 

pelo menos uma gravidez que terminou em feto 

morto (Tabela 8).

Nos anos em análise, 1,6% dos casais que teve 

um Feto/RN com AC recorreu a técnicas de re-

produção medicamente assistida mas não existe 

qualquer informação sobre a técnica utilizada, 

porque essa variável só mais tarde foi introduzi-

da no questionário. 

Comportamentos maternos

Os comportamentos maternos durante a ges-

tação foram desde sempre objeto de estudo no 

âmbito das AC. Por esse motivo, questões rela-

cionadas com o consumo de tabaco, álcool ou 

toxicodependência da grávida, sobretudo no 1º 

trimestre de gravidez, fazem parte do questioná-

rio do RENAC desde a sua origem, em 1997.

Estas variáveis foram analisadas apenas num dos 

relatórios anteriores, devido a uma percentagem 

razoável de notificações sem qualquer informa-

ção em relação a estas questões. Neste rela-

tório de 11 anos decidiu-se voltar a estudar os 

comportamentos maternos, sendo os resultados 

apresentados nas tabelas seguintes.

Entre 2000 e 2010 o consumo de tabaco foi re-

ferido por 9,8% das grávidas, 2,8% das gestan-

tes assumiu o consumo de bebidas alcoólicas e 

a toxicodependência foi confirmada por 0,7% das 

mulheres.

A Tabela 9 revela que a distribuição de consumo 

diário de cigarros nas 1123 (9,8%) mulheres que fu-

maram durante a gravidez foi: cerca de 41,4% das 

mulheres fumou até cinco cigarros por dia, 34,1% 

fumou entre cinco e dez cigarros diariamente e 

21,4% fumou entre dez a vinte cigarros por dia. 

Em 15,6% dos registos a informação sobre con-

sumo de tabaco não estava preenchida.

Tabela 8 – Descrição do total de notificações recebidas 
relativas ao período 2000-2010, de acordo com 
gestações anteriores, nos casos reportados ao 
Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Gestações  anteriores 

Nulípara

1 ou 2 gestações

3 ou mais gestações

Desconhecido

Total

Abortos espontâneos

0

1 ou 2

3 ou mais

Total

Interrupções da gravidez

0

1 ou 2

3 ou mais

Total

Feto morto

0

1 ou 2

3 ou mais

Total

n

4631

4826

1056

989

11 502

n

1353

1697

100

3 150

n

1627

434

19

2080

n

1671

125

2

1 798

%

40,2

42,0

9,2

8,6

100

%

43,0

53,8

3,2

100

%

78,2

20,9

0,9

100

%

92,9

7,0

0,1

100

rwww.insa.pt _ Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas _2000 / 2010



29

Nas 325 (2,8%) mulheres que assumiram ter in-

gerido álcool pelo menos durante o 1º trimestre 

de gravidez, foi referida uma frequência modera-

da por 49,6% das grávidas, cerca de 26% referiu 

um consumo reduzido e 16,6% das mulheres as-

sumiu um consumo excessivo de bebidas alco-

ólicas. Em 16,2% das notificações, esta variável 

não estava preenchida.

A toxicodependência foi referida por 83 (0,7%) 

mulheres. Os opiáceos foram os mais utilizados 

(44,8%), seguidos pelo consumo de estimulantes 

(31%) e pelo consumo de canábis e seus deriva-

dos (19%).

Em 15,7% das notificações, esta questão não 

estava preenchida.

Em Portugal, desde 1998 que é considera-

da uma componente base dos cuidados pré-

concecionais a suplementação com ácido fólico 

das mulheres que desejem engravidar. Esta re-

comendação da Direção-Geral da Saúde foi re-

vista em 2006 e preconiza que toda a mulher 

que deseja engravidar deve iniciar suplemento 

com ácido fólico, pelo menos dois meses antes 

de suspender o método contracetivo utilizado. 

Estas recomendações têm por base estudos que 

demonstram a importância do uso desta vitami-

na na prevenção primária dos defeitos do tubo 

neural (DTN) (15). 

A questão sobre a utilização do ácido fólico foi in-

troduzida no questionário do RENAC em 2004. 

Entre 2004 e 2010 observa-se um aumento ligeiro 

na percentagem de grávidas que iniciaram o su-

plemento com ácido fólico antes da gravidez mas, 

apenas 6,2% das mulheres utilizou esta medida 

preventiva como se pode observar na Tabela 10.

Tabela 9 – Descrição dos hábitos de consumo de tabaco, 
álcool e de drogas pelas grávidas, nos anos 
2000-2010, nos casos reportados ao Registo 
Nacional de Anomalias Congénitas.

Consumo de tabaco

Não

Sim

até 5/ dia

5-10 /dia

10-20 /dia

>20 dia

Sub-total

Desconhecido

Total

Consumo de álcool

Não

Sim

Esporádico

Ligeiro

Moderado

Excessivo

Sub-total

Desconhecido

Total

Toxicodependência

Não

Sim

Estimulantes do SNC (cocaína, 
anfetamina, )

Depressores do SNC (opiáceos)

Canabis e derivados

Combinação estimulante

Sub-total

Desconhecido

Total

n

8583

1123

384

317

199

28

928

1796

11 502

n

9315

325

72

21

137

46

276

1862

11 502

n

9616

83

3

26

11

18

58

1803

11 502

%

74,6

9,8

41,38

34,16

21,44

3,02

15,6

100

%

81,0

2,8

26,09

7,61

49,64

16,67

16,2

100

%

83,6

0,7

5,17

44,83

18,97

31,03

100

15,7

100
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A grande maioria das grávidas iniciou a toma de 

ácido fólico durante o 1º trimestre da gravidez 

(26,6%), como se pode observar na Figura 5, o 

que compromete a redução da prevalência dos 

DTN, uma vez que o encerramento do tubo neural 

acontece antes do final do 1º mês de vida do em-

brião, altura em que, numa gravidez não planeada, 

a mulher pode não suspeitar estar grávida.

Sublinhe-se que entre 2004 e 2010, 62,6% dos 

registos recebidos não tinha esta questão preen-

chida. Apesar de se observar uma redução pro-

gressiva da percentagem de notificações sem 

informação sobre o uso do ácido fólico, a ausên-

cia de informação introduz um viés nos resulta-

dos e dificulta uma avaliação mais precisa sobre 

a adesão das mulheres a esta medida de preven-

ção primária. 

Neste estudo considera-se como “não tomou” 

ácido fólico, as grávidas que iniciaram o consu-

mo desta vitamina após o primeiro trimestre da 

gravidez (Figura 5).

Um dos objetivos do RENAC é contribuir para a 

identificação de fatores externos associados à 

ocorrência de AC. Sabendo que o uso de medi-

camentos durante a gravidez pode ser teratogé-

nico para o feto, a Figura 6 apresenta os dados 

acerca da utilização de medicamentos durante o 

1º trimestre de gravidez. Estes dados nunca ha-

viam sido objeto de análise em qualquer relatório 

do RENAC, sobretudo devido ao baixo grau de 

preenchimento desta variável (46,4%).

Nos onze anos em estudo, 45,6% das mulheres 

refere não ter tomado qualquer medicamento du-

rante os primeiros 3 meses de gravidez (exclui-se 

o uso de vitaminas como ácido fólico ou ferro) e 

7,9% afirmam ter consumido pelo menos um me-

dicamento no 1º trimestre.

Agrupados os medicamentos de acordo com al-

guns dos grandes grupos do Índice Nacional Tera-

pêutico, verificou-se que o grupo dos antisséticos, 

antibióticos e antivirais foi o mais referido como 

sendo utilizado nos primeiros três meses de gra-

Tabela 10 – Descrição do período de inicio de consumo de 
ácido fólico pelas mães no total de notificações 
recebidas pelo Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas, relativas aos anos 2004 – 2010.

Acido fólico nesta gravidez *

Sim, início antes da gravidez

Sim, início no 1º trimestre

Não tomou

Desconhecido

Total

n

718

3062

528

7194

11 502

%

6,2

26,6

4,6

62,6

100

* Dados colhidos a partir de 2004

Figura 5 – Evolução anual dos casos notificados de acordo 
com a toma de ácido fólico, nos anos de 2000 a 
2010, nos registos enviados ao Registo Nacional 
de Anomalias Congénitas.

0

0,1

0,2

0,3

0,4

0,5

0,6

2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

Desconhecido

Início antes da gravidez

Inicio no 1ºT

Não tomou

rwww.insa.pt _ Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas _2000 / 2010



31

videz (29%), seguido do grupo dos analgési-

cos, antipiréticos e anti-inflamatórios (13,4%). No 

grupo denominado “Outros”, incluem-se por de 

maior utilização, os anti-histamínicos (0,83%), as 

hormonas sexuais (0,83%), as vacinas (0,73%), 

atropínicos, antiespasmódicos e esteroides adre-

nocorticais (0,62% cada), tocoliticos (0,41%), en-

tre outros.

Em 2% dos registos não estava identificado o 

grupo a que pertencia o medicamento utilizado 

pela grávida. 

Doença materna: doença crónica, 
anomalia congénita e doença durante 
a gravidez

Doença crónica materna

No período de 2000 a 2010, a prevalência de do-

ença crónica materna foi de 9,1%, tendo aumen-

tado de 6,9% em 2000 para 14,0% em 2010 

(p<0,001, Teste Qui-quadrado para tendência de 

proporções). Em 10,3% dos registos enviados ao 

RENAC, não existia referência à presença, ou não, 

de qualquer doença crónica materna. É importan-

te referir que, mercê do esforço dos notificadores, 

a subnotificação desta variável sofreu uma redu-

ção para cerca de 5% em 2009 e 2010 (Figura 7).

Figura 6 – Distribuição percentual de medicamentos tomados pela grávida durante o 1º trimestre 
da gravidez, nos casos de anomalia congénita reportados ao Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.
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As doenças crónicas maternas mais notificadas 

foram a asma (40,9%), as patologias da tiróide 

(22,8%), a epilepsia (14,9%) e a diabetes mellitus 

(10,7%). Em percentagens muito baixas também 

foi referida patologia renal, psiquiátrica e diversas 

doenças metabólicas (Figura 8).

Anomalia congénita materna

Nos anos em estudo, 2,5% das grávidas eram 

portadoras de pelo menos uma anomalia congé-

nita mas não se obteve informação em relação a 

esta variável em 10,7% dos registos recebidos. 
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Figura 7 – Prevalência de grávidas com informação registada sobre presença, ou não, de pelo menos uma doença 
crónica entre 2000 a 2010, nos casos reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 8 – Distribuição percentual de doenças crónicas maternas reportadas ao Registo Nacional 
de Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.
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Obesidade

HTA

Hipertiroidismo NOS*

Diabetes mellitus NOS*

Hipotiroidismo NOS*

Epilepsia NOS*

Asma NOS*

*  NOS – Não especificada
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*  NOS – Não especificada

Doença materna durante a gravidez

Foi diagnosticada a presença de pelo menos uma 

doença (normalmente aguda mas também cróni-

ca, sem diagnóstico anterior) durante o primeiro 

trimestre da gravidez em 9,0% das grávidas mas, 

em cerca de 42% dos questionários recebidos en-

tre 2000 e 2010, não se obteve qualquer informa-

ção sobre esta questão. Assim, devido à elevada 

percentagem de registos sem informação, deve-

se olhar para os valores apresentados na Figura 9 

com alguma cautela, sabendo que os valores po-

dem estar subestimados.

A doença materna aguda mais vezes diagnosticada 

durante o primeiro trimestre da gravidez foi a “Infe-

ção urinária” (32,7%), seguida da “Hipertensão du-

rante a gravidez” (15%) e da “Diabetes gestacional” 

(13%). Em “Outras” estão incluídas doenças com 

pouca expressão percentual isoladamente, como é 

o caso da rubéola (1 caso), herpes simplex, varice-

la ou toxoplasmose (Figura 9).

Sabendo que os fatores ambientais podem estar 

na génese das AC, desde o início que o questio-

nário do RENAC inclui uma questão relacionada 

com o contacto da grávida com eventuais agen-

tes teratogénicos, tanto através da sua atividade 

profissional como em tempo de lazer. Voltando 

a salvaguardar o cuidado com que se deve olhar 

para os pequenos números, decidimos analisar 

esta variável para os anos em estudo. 

A exposição a agentes químicos apresenta a maior 

percentagem de casos (54,7%), incluindo-se nes-

te grupo o contacto com “colas”, “ácidos”, “tintas”, 

”pesticidas” entre outros. Alguns dos casos inse-

ridos neste grupo podem não ser um “verdadeiro” 

contacto com substâncias teratogénicas pelo que 

esta variável precisa de mais informação de modo 

a controlar possíveis vieses (Tabela 11).

Figura 9 – Distribuição percentual de doenças maternas detetadas durante o 1ºtrimestre da gravidez 
entre 2000 e 2010, nos casos reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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O grupo “calor excessivo” refere-se a situações de 

trabalho junto de fornos e similares e não a tempe-

ratura atmosférica elevada.

Características paternas

Características sociodemográficas 

Ao longo dos anos em estudo, foi sempre muito sig-

nificativa a percentagem de registos recebidos sem 

qualquer informação acerca do pai do Feto/RN e, 

por isso, não foi analisada a informação relativa a 

este progenitor nos relatórios anteriores. 

No total dos 11 anos em análise, a média das 

idades paternas foi de 32 anos, sendo a idade 

mais jovem registada 15 anos e a idade mais ele-

vada 78 anos. Em cerca de 20% do total das 

notificações recebidas pelo RENAC não estava 

referida a idade paterna. 

Tabela 11 – Descrição das exposições da grávida a agentes 
teratogénicos nos anos 2000-2010, nos casos 
reportados ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas 

n

81

23

11

23

10

148

%

54,73

15,54

7,43

15,54

6,76

100

Agente teratogénico

Agentes químicos

Agentes medicamentosos

Ambiental

Radiação

Calor excessivo

Total

Tabela 12 

– Descrição do total de notificações 
recebidas pelo RENAC relativas ao 
período 2000-2010, de acordo com  
a ocupação do pai. 

Idade do pai

15-24

25-34

35-54

≥55

Total

Situação perante o emprego

Ativo

Desempregado

Doméstico

Estudante

Reformado

Total

Ocupação

Trabalhadores não qualificados

Operários, artífices e trabalhadores similares

Especialistas das profissões intelectuais e científicas

Pessoal dos serviços e vendedores

Operadores de instalações e máquinas   
e trabalhadores da montagem

Quadros superiores da administração pública, 
dirigentes e quadros superiores de empresas

Pessoal administrativo e similares

Técnicos e profissionais de nível intermédio

Forças armadas

Agricultores e trabalhadores qualificados  
da agricultura e pescas

Total

n

1046

5199

3014

43

9302

n

8137

192

4

63

34

8 430

n

2081

1881

1119

1089

694

472

377

249

131

44

   8 137

%

11,24

55,89

32,4

0,46

100

%

796,5

2,3

0,1

0,7

0,4

100

%

25,6

23,1

13,8

13,4

8,5

5,8

4,6

3,1

1,6

0,5

100       
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Nas 8430 notificações com informação sobre a 

profissão do pai, 96,5% dos pais desenvolviam 

uma atividade profissional, cerca de 2% estavam 

desempregados e os restantes eram estudantes 

ou reformados. Considerando as ocupações, ob-

serva-se que 25,6% eram trabalhadores não qua-

lificados, 23,1% eram operários ou artífices, 13,8% 

desenvolviam atividades intelectuais ou cientificas 

e 13,4 % trabalhavam nos serviços e nas vendas. 

Em 26,7% dos registos, a questão sobre a profis-

são não estava preenchida (Tabela 12).

Anomalia congénita paterna

Em 1,7% das notificações recebidas, o pai do 

Feto/RN era portador de pelo menos uma ano-

malia congénita mas em 19,7% dos questioná-

rios não se obteve informação em relação a esta 

variável. 

Características dos familiares de ambos 
os progenitores

Em 70,6% dos registos recebidos entre 2000 e 

2010 não foi identificada qualquer AC nos fami-

liares do Feto/RN. Eram portadores de uma AC 

igual ao Feto/RN 2,9% dos familiares maternos e 

1,2% dos familiares paternos. Tinham uma AC di-

ferente 4,1% dos familiares maternos e 2% dos 

familiares paternos. Nestas variáveis encontrou-

se uma percentagem entre os 22% e os 28% de 

registos que não tinham dados. São considera-

dos familiares os irmãos do feto, os avós, os tios 

e primos em vários graus (Tabela 13).

Em 2% das notificações recebidas verificou-se 

uma relação de consanguinidade entre os proge-

nitores mas, 20% dos inquéritos não tinha esta 

questão preenchida. 
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Tabela 13 – Descrição do total de notificações recebidas 
pelo RENAC relativas ao período 2000-2010, 
de acordo com a existência de anomalias nos 
familiares maternos e paternos. 

%

70,6

22,2

4,1

2,9

0,3

100

%

68,3

28,4

2,0

1,2

0,1

100

n

8116

2553

473

329

31

11 502

n 

7861

3266

228

138

9

11 502

Anomalias nos familiares da mãe

Não

Não sabe

Outra

A mesma anomalia   
(igual ao Feto/RN)

A mesma e outra

Total

Anomalias nos familiares do pai

Não

Não sabe

Outra

A mesma anomalia   
(igual ao Feto/RN)

A mesma e outra

Total
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Distribuição dos casos com AC por 
área geográfica da residência das 
mães
 

Sendo o RENAC um registo de base populacional 

tem por objetivo determinar a prevalência das AC 

considerando a sua distribuição geográfica, de 

acordo com o local de residência da grávida du-

rante a gestação. 

A Figura 10 apresenta a evolução anual da preva-

lência de nascimentos com AC por região geográ-

fica com base na residência da grávida durante 

a gestação, notificados ao RENAC entre 2000 e 

2010.

As alterações na tendência da prevalência de AC 

ao longo dos anos em estudo, para cada região 

geográfica, pode refletir tendências reais mas tam-

bém o maior ou menor esforço de notificação por 

parte dos registos locais. Assim, deve-se olhar 

com algum cuidado para o gráfico da Figura 10. 

A percentagem de registos em que a região de 

residência da grávida não estava referida varia, 

para os anos em análise, entre 0% e 4%.

De modo a ultrapassar as dificuldades referi-

das acima com a avaliação anual da prevalên-

cia de casos com AC, foi calculada a taxa de 

prevalência para a totalidade do período em 

estudo, em função do concelho de residên-

cia da mãe. Esta taxa foi cartografada, tendo 

como referência a escala de valores internacio-

nalmente aceite (12) até 199,9 casos por 10000 

nascimentos/ano; entre 200,0 e 299,9 casos por 

10000 nascimentos/ano; 300,0 casos ou mais 

por 10000 nascimentos/ano.

Figura 10 – Evolução anual da prevalência de nascimentos com anomalias congénitas reportados ao Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas, de acordo com a região de residência da mãe nos anos de 2000 a 2010.
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A Figura 11 revela que a prevalência de casos de 

AC é, para a maioria dos concelhos de Portugal, 

inferior a 199,9 por 10000 nascimentos/ano. 

Os concelhos em que o valor é 200 por 10000 

nascimentos/ano ou superior tendem a aglome-

rar-se geograficamente. De igual forma, grande 

parte dos concelhos para os quais não há qual-

quer caso de AC registado são geograficamente 

limítrofes, constituindo um aglomerado formado 

por Vila Nova de Poiares, Arganil, Góis, Pampi-

lhosa da Serra e Pedrogão Grande.

O índice global de Moran apresenta um valor z de 

6.4 e um valor p<0.001, que permitem inferir que a 

probabilidade da distribuição das taxas de preva-

lência dos concelhos ser aleatória é inferior a 1%. 

A Figura 12 apresenta os aglomerados das taxas 

de prevalência, calculados através do índice local 

de Moran.

Figura 11 – Prevalência de casos de AC (/10000) nos concelhos de Portugal Continental e Regiões Autónomas no total dos 
anos de 2000 a 2010 reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 12 – Aglomerados de casos de anomalias congénitas 
(/10000 nascimentos) nos concelhos de Portu-
gal Continental, reportadas ao Registo Nacional 
de Anomalias Congénitas no período de 2000 a 
2010 (Índice Local de Moran). 
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Identificam-se aglomerados de valores elevados 

em concelhos dos distritos de Faro, Leiria, Santa-

rém e Viseu, a saber:

■ Monchique, Lagos, Portimão e Lagoa, no Al-
garve;

■ Albufeira, Loulé, S. Brás de Alportel, Faro, 
Olhão, Tavira, Vila Real de Santo António e 
Castro Marim, no Algarve;

■ Nazaré, Alcobaça, Caldas da Rainha, Óbidos, 
Rio Maior, Santarém, Cartaxo, Alcanena, Ou-
rém, Torres Novas, Tomar, Vila Nova da Bar-
quinha, Entroncamento, Sardoal, Constância, 
Abrantes, Golegã, Chamusca, Alpiarça, Almei-
rim e Salvaterra de Magos, em LVT e Marinha 
Grande, Leiria, Batalha, Porto de Mós e Vila de 
Rei, no Centro;

■ Viseu, Vila Nova de Paiva, Sátão e Aguiar da 
Beira, no Centro.

Os aglomerados de valores baixos poderão ter 

alguma influência de subnotificação de casos, 

tanto mais que englobam concelhos para os 

quais não foi recebido qualquer registo pelo 

RENAC no período de 2000 a 2010, o que está 

abaixo do valor expectável.

É extremamente importante perceber até que 

ponto estes aglomerados estão relacionados 

com a ocorrência real de maior ou menor número 

de casos ou, alternativamente, com a já referida 

maior ou menor notificação. 

A destacar

■ Observou-se uma diminuição da prevalência de casos com AC notif icados nos anos 2000 a 2010, 

apesar do esforço de alguns centros notif icadores em recuperarem casos anteriormente não envia-

dos ao RENAC. Esta diminuição poderá estar associada a uma subnotif icação de casos;

■ Entre os anos 2005 e 2010 aumentou a percentagem de casos com AC detetados na fase pré-natal, o 

que poderá estar relacionado com uma maior oferta de acesso aos Centros de Diagnóstico Pré-Natal;

■ A prevenção primária dos DTN pode estar comprometida considerando a reduzida percentagem de 

mulheres que tomou ácido fólico na fase pré-concecional, nos anos em estudo;

■ É importante melhorar a quantidade e qualidade dos dados enviados ao RENAC sobre as caracterís-

ticas maternas e paternas, e assim permitir a realização de estudos que mostrem a sua eventual in-

fluência na génese das AC;

■ Identificaram-se aglomerados de nascimentos com AC em alguns concelhos de Portugal Continental, 

para o total dos anos em estudo.
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Resultados 

Distribuição da prevalência de AC

Os 11 502 casos de anomalias congénitas (AC) 

notificados entre 2000 e 2010 apresentavam um 

total de 17 502 anomalias. Em 72,6% dos indivídu-

os observa-se uma anomalia isolada e em 27,4% 

dos casos foram diagnosticadas mais do que uma 

anomalia para cada individuo (Tabela 14).

A distribuição de AC segundo os grandes grupos 

considerados na CID 10, para o conjunto dos anos 

em análise, está representada na Tabela 15.

As anomalias cardiovasculares foram as mais pre-

valentes (38,87 casos/10000 nascimentos), segui-

das das alterações músculo-esqueléticas (29,09 

casos/10000 nascimentos) e das anomalias do 

aparelho urinário (19,29 casos/10000 nascimen-

tos). As anomalias cromossómicas apresentaram 

uma prevalência de 13,42 casos/10000 nascimen-

tos no mesmo período.

41

Tabela 14 – Frequência de anomalias congénitas simples 
e múltiplas reportadas ao Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas, entre 2000 e 2010.

n

8351

3151

1781

685

326

168

84

44

28

16

9

5

1

2

2

11502

%

72,6

27,4

15,49

5,96

2,83

1,46

0,73

0,38

0,24

0,14

0,08

0,04

0,01

0,02

0,02

100

Tipo de anomalias

Simples

Múltipla

2

3

4

5

6

7

8

9

10

11

12

13

14

Total

Total de 
anomalias

1249

972

4653

237

658

829

852

2309

3482

655

1606

17 502

%

7,1

5,6

26,6

1,4

3,8

4,7

4,9

13,2

19,9

3,7

9,2

100

Designação

AC do sistema nervoso central

AC do olho, ouvido, face e pescoço

AC do aparelho circulatório

AC do aparelho Respiratório

Fenda labial e fenda palatina

AC do aparelho digestivo

AC do aparelho genital

AC do aparelho urinário

AC e deformações do sistema
músculo-esquelético

Outras AC

Anomalias cromossómicas 

Total

Prevalência 
/10000

10,44

8,12

38,87

1,98

5,50

6,93

7,12

19,29

29,09

5,47

13,42

146,22

CID 10

Q00 - Q07

Q10 - Q18 

Q20 - Q28 

Q30 - Q34

Q35 - Q37

Q38 - Q45 

Q50 - Q56

Q60 - Q64

Q65 - Q79 

Q80 - Q89 

Q90 - Q99

Tabela 15 – Número total, percentagem e prevalência de anomalias congénitas (/10000 
nascimentos), por grande grupo da CID 10, reportadas ao Registo Nacional 
de Anomalias Congénitas (AC) no período 2000 a 2010.

2000 - 2010
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Comparando as prevalências dos grandes gru-

pos de AC registadas pelo RENAC em Portugal 

entre os anos 2000 e 2010, com os valores apre-

sentados pelo registo europeu de anomalias - 

EUROCAT – para os mesmos anos, observa-se 

uma concordância em relação à hierarquia dos 

grandes grupos com as prevalências mais eleva-

das (Anexo). 

Considerando a influência que as anomalias cro-

mossómicas podem ter no aparecimento de 

malformações estruturais, a Tabela 16 revela a 

prevalência das AC por grandes grupos, depois 

de terem sido retirados todos os casos com ano-

malias cromossómicas registadas pelo RENAC 

entre os anos 2000 e 2010. Observam-se peque-

nas reduções no valor da prevalência em todos 

os grandes grupos, sendo o grupo das AC do 

aparelho circulatório o que revela uma maior di-

minuição (3%).

Distribuição do total de anomalias por 
grandes grupos segundo o sexo do feto 
ou do recém-nascido e nascimento 
simples ou múltiplo

Para a maioria dos grandes grupos de AC obser-

va-se um equilíbrio relativo na distribuição percen-

tual das malformações por sexo (Figura 13). No 

entanto, as AC do aparelho urinário e do aparelho 

genital apresentam maior percentagem de ca-

sos do sexo masculino com 69% e 84,4% respe-

tivamente. Também as AC do aparelho digestivo 

e a fenda labial e, ou, do palato se observam em 

maior percentagem nos indivíduos do sexo mas-

culino. Estas observações podem sugerir uma re-

lação entre o sexo dos indivíduos e o tipo de AC.

Nas AC do SNC verifica-se maior percentagem 

de notificações com referência a “sexo desco-

nhecido” (3,4%), talvez devido à idade gestacio-

nal precoce em que algumas AC deste grupo são 

diagnosticadas, conjugada com a opção de IMG.

42

Total de 
anomalias

1217

950

4297

236

651

807

847

2290

3447

639

15381

%

7,9

6,2

27,9

1,5

4,2

5,2

5,5

14,9

22,4

4,2

100

Designação

AC do sistema nervoso central

AC do olho, ouvido, face e pescoço

AC do aparelho circulatório

AC do aparelho respiratório

Fenda labial e fenda palatina

AC do aparelho digestivo

AC do aparelho genital

AC do aparelho urinário

AC do sistema músculo-esquelético

Outras AC

Total

Nascimentos

1196925

1196925

1196925

1196925

1196925

1196925

1196925

1196925

1196925

1196925

1196925

Prevalência 
/10000

10,17

7,94

35,90

1,97

5,44

6,74

7,08

19,13

28,80

5,34

128,50

CID 10

Q00 - Q07

Q10 - Q18 

Q20 - Q28 

Q30 - Q34

Q35 - Q37

Q38 - Q45 

Q50 - Q56

Q60 - Q64

Q65 - Q79 

Q80 - Q89 

Tabela 16 – Número total, percentagem e prevalência de anomalias congénitas (/10000 nascimentos) 
excluindo as anomalias congénitas cromossómicas, por grande grupo da CID 10, 
reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas (AC) no período 2000 a 2010.

2000 - 2010
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Figura 13 – Distribuição das frequências de anomalias congénitas por grandes grupos segundo o sexo do Feto ou do 
recém-nascido, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010

Comparando a gravidez simples e a gravidez 

múltipla (independentemente do número de in-

divíduos malformados) verifica-se que as gravi-

dezes múltiplas apresentam maior percentagem 

de casos com AC do aparelho respiratório (70%, 

p=0,001) e do aparelho digestivo (65%, p<0,001) 

seguidas das AC do olho, ouvido, face e pescoço, 

embora neste último grupo  sem significância es-

tatística (Figura 14).

Nos partos simples observa-se maior percentagem 

de anomalias cromossómicas (>60% p=0,002) e 

AC do SNC (p=0,019) comparativamente aos par-

tos múltiplos.

Para os restantes grupos de AC verifica-se um re-

lativo equilíbrio entre a percentagem de casos de 

gravidez simples e casos de gravidez múltipla.

Distribuição do total das anomalias 
congénitas de acordo com a idade  
dos progenitores

A Tabela 17 descreve a prevalência do número to-

tal de AC registadas pelo RENAC entre os anos 

2000 e 2010, distribuídas pelos grupos etários das 

mães à data do parto, segundo os grupos etários 

utilizados pelo Instituto Nacional de Estatística (9). 

Observa-se uma prevalência moderadamente 

mais elevada de AC no grupo etário inferior aos 15 

anos de idade comparativamente aos valores ob-

servados nos grupos etários seguintes. A partir do 

grupo etário materno 35-39 anos voltam a obser-

var-se prevalências mais elevadas, em concordân-

cia com os resultados internacionais (16).
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Figura 14 – Distribuição da frequência de anomalias congénitas por grandes grupos segundo o tipo de nascimento, 
reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período de 2000 a 2010.

%

0,09

4,88

16,17

28,46

29,02

16,52

4,45

0,39

0,01

100

n

15

804

2663

4686

4779

2721

733

64

1

16466

Nascimentos

864

60741

191764

367434

374314

166863

32076

1748

152

1195956

Prevalência /10000

173,61

132,37

138,87

127,53

127,67

163,07

228,52

366,13

65,79

137,68

Idade da mãe

<15

15-19

20-24

25-29

30-34

35-39

40-44

45-49

≥50

Total

Tabela 17 – Distribuição do número total, frequência relativa (%) e prevalência (/10000 
nascimentos) das anomalias congénitas reportadas ao Registo Nacional  
de Anomalias Congénitas durante o período 2000 a 2010, de acordo com  
a idade da grávida à data do parto.
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Variação na prevalência de algumas 
anomalias congénitas específicas em 
relação à idade da mãe

A observação da Tabela 18 revela que na maioria 

dos grandes grupos de AC não se verifica oscila-

ção significativa nos valores da prevalência entre 

os diversos grupos de idade das mães. No entanto, 

nas idades maternas inferiores a 20 anos observa-

se uma prevalência mais elevada da gastrosquisis 

(3,9‰) e relativamente mais elevada da fenda labial 

(2,27‰), em comparação com outras idades mater-

nas. Verifica-se, também, um aumento da prevalên-

cia das AC do aparelho circulatório nas idades ma-

ternas iguais ou superiores aos 35 anos, de acordo 

com resultados de outros estudos. Mantém-se a 

evidência de maior variação da prevalência de ano-

malias cromossómicas com o aumento da idade 

materna. Nos anos em estudo a prevalência des-

te grupo de AC aumenta 28,41‰ no grupo etário 

35-39 anos face ao grupo etário anterior e 83,59‰ 

a partir dos 40 anos de idade. Neste ultimo grupo 

etário, a trissomia 21 foi diagnosticada em 58,57‰ 

dos casos com alterações cromossómicas.

Tabela 18 – Distribuição da prevalência de anomalias congénitas específicas de acordo com a idade das mães à data do 
nascimento, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.

Sistema nervoso central

Anencefalia

Espinha bífida

Encefalocelo

Hidrocefalia

Olhos, face, orelha e pescoço

Coração e aparelho circulatório

Aparelho respiratório

Fenda labial e/ou fenda palatina

Fenda labial

Fenda palatina

Fenda labial e fenda palatina

Aparelho digestivo

Órgãos genitais

Aparelho urinário

Aparelho osteomuscular

Polidactilia

Sindactilia

Hérnia diafragmática

Onfalocelo

Gastrosquisis

Outras AC

Anomalias cromossómicas

Síndrome de Down

Síndrome de Edwards e 
Síndrome de Patau

<20

10,88

1,95

2,76

0,32

1,46

9,90

28,73

1,62

7,63

2,27

3,41

1,95

8,77

7,30

14,12

32,95

4,06

3,08

0,65

0,32

3,90

5,84

5,19

2,92

0,32

20-29

10,55

1,79

2,32

0,50

1,73

7,42

34,53

2,06

5,51

1,38

2,18

1,95

6,21

6,96

18,40

27,61

3,56

2,45

1,20

0,68

1,07

5,40

6,78

2,93

1,14

30-34

8,63

1,23

2,40

0,21

1,58

7,48

35,24

1,50

4,89

1,31

2,48

1,10

5,90

6,81

17,95

24,90

2,46

2,62

1,23

0,77

0,40

4,27

10,10

4,94

1,82

35-39

10,37

1,50

2,22

0,78

1,68

8,33

40,63

2,10

4,61

0,90

1,98

1,74

7,01

6,41

19,18

30,32

3,24

3,12

1,62

0,72

0,36

5,69

28,41

17,50

5,45

≥40

10,30

0,29

1,77

0,59

2,94

8,83

52,39

2,65

4,41

1,47

1,77

1,18

8,24

6,18

17,07

35,32

4,71

2,65

2,65

2,06

0,29

5,89

83,59

58,57

16,78

Total

9,93

1,54

2,34

0,44

1,70

7,73

35,81

1,88

5,27

1,34

2,30

1,63

6,41

6,83

18,11

27,63

3,23

2,63

1,28

0,74

0,89

5,13

12,94

7,17

2,36

p-value

<0,001

0,007*

0,09

0,153

0,853

0,016

<0,001

0,395

<0,001

0,024

0,008

0,007

0,038

0,001

<0,001

<0,001

0,02

0,417

0,686*

0,403

<0,001*

0,046

<0,001

<0,001

<0,001*

* Pressupostos do teste de qui-quadrado não verificados

rwww.insa.pt _ Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas _2000 / 2010



Variação na distribuição de algumas 
anomalias congénitas específicas em 
relação à presença de doença crónica 
materna 

Nas grávidas com doença crónica a maioria dos 

fetos ou recém-nascidos apresentavam AC que se 

distribuíam principalmente pelos seguintes grandes 

grupos: 1º.  anomalias cardíacas (29,5%); 2º.  ano-

malias do sistema músculo-esquelético (18,6%);

3º.  anomalias do sistema urinário (13,3%); 4º.  ano-

malias do SNC (6,3%) (Figura 15).

O estudo da relação entre a presença de doença 

crónica materna e a ocorrência de AC do feto ou 

no RN, revela uma relação estatisticamente sig-

nificativa entre a presença de epilepsia materna 

e o nascimento de uma criança com anomalia(s) 

congénita(s) do SNC (p=0,002). Observa-se igual-

mente uma relação entre a diabetes mellitus ma-

terna não especificada (NOS*) e a presença de 

anomalias cardíacas no feto ou recém-nascido, 

embora sem significância estatística (p=0,09). Nas 

AC do sistema músculo-esquelético e do sistema 

urinário, a asma e as doenças da tiroide são as 

DC maternas mais vezes referidas, não se tendo 

encontrada relação estatisticamente significativa. 

Dadas as características do registo, estes resulta-

dos não devem ser desvalorizados dado o seu re-

levo potencial para a prevenção das AC. 
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Figura 15 – Distribuição da frequência de alguns grandes grupos de anomalias congénitas segundo a presença de doença 
crónica materna, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos 2000 a 2010.
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Distribuição da frequência de 
anomalias congénitas por grandes 
grupos, de acordo com o resultado  
da gestação e momento de detecção 
da 1ª anomalia

Para os anos em estudo, os recém-nascidos vi-

vos apresentavam pelo menos uma AC em um, 

ou vários, dos seguintes grupos: aparelho geni-

tal (91,9%); fendas labial e/ou do palato (88,4%); 

aparelho circulatório (85,6%); aparelho digestivo 

(84,7%); aparelho urinário (82,9%); sistema mús-

culo-esquelético (82,6%), como se observa na Fi-

gura 16. Também as AC do olho, ouvido, face e 

pescoço foram observadas em de 74,3% dos re-

cém-nascidos vivos que apresentavam pelo me-

nos uma AC no período em estudo (2000 a 2010).

A interrupção médica da gravidez foi a opção 

mais utilizada quando observadas AC do SNC 

(59%), assim como no diagnóstico de anomalias 

cromossómicas (61%), associadas ou não a AC 

estruturais e, em menor percentagem, nas AC do 

aparelho respiratório (35,9%).

Nos fetos-mortos, as AC do aparelho respiratório 

foram diagnosticas em 5,9% dos casos, seguidas 

das AC do olho, ouvido, face e pescoço (4,9%), 

das anomalias cromossómicas (3,2%) e das AC 

do SNC (3,0%).

Nos abortos espontâneos, 2,5% das AC diagnos-

ticas eram anomalias cromossómicas.

Figura 16 – Distribuição das anomalias congénitas por grandes grupos e segundo o resultado da gestação, reportadas ao 
Registo Nacional de Anomalias Congénitas durante o período de 2000 a 2010.
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Conforme referido na Tabela 3 no início do relató-

rio, em 43,7% dos casos reportados ao RENAC e 

agora em estudo, foi na fase pré-natal que se diag-

nosticou a 1ª anomalia congénita. Considerando 

agora, os grandes grupos de AC, a Figura 17 re-

vela que foi na fase pré-natal que foram detetadas 

87,7% das AC do aparelho urinário, 79,9% das AC 

do SNC, 73,3% das anomalias cromossómicas e 

65,1% das AC do aparelho respiratório.

Por outro lado, foi no nascimento que se diagnos-

ticaram 66,5% das AC do aparelho genital, 54,8% 

das AC do olho, ouvido, face e pescoço, 52% das 

AC do sistema músculo-esquelético e 56,4% de 

outras AC (onde se incluem as síndromes genéti-

cas) reportadas ao RENAC.

No período em estudo, nas AC reportadas ao 

RENAC, observa-se um equilíbrio entre a per-

centagem de anomalias do aparelho circulató-

rio diagnosticadas na fase pré-natal (28,5%) e ao 

nascer (27,8%). No entanto, a maior percentagem 

das anomalias deste grande grupo, 35,7%, foi 

diagnosticada durante a 1ª semana de vida do re-

cém-nascido.

Até ao final do primeiro mês de vida as AC mais 

diagnosticadas são as do aparelho circulatório 

(7,7%), seguidas das AC do aparelho digestivo 

(4,7%).

Figura 17 – Distribuição da frequência de anomalias congénitas por grandes grupos segundo o momento de identificação 
da 1ª anomalia, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre os anos 2000 e 2010.
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Estudo de anomalias específicas

Nos subcapítulos seguintes, a frequência dos 

grandes grupos de AC e de algumas anomalias 

específicas, reportadas ao RENAC entre 2000 e 

2010, é descrita quanto à evolução temporal e dis-

tribuição geográfica de acordo com a residência 

das mães durante a gestação.

Sistema nervoso central

Entre 2000 e 2010 observa-se uma prevalência 

de AC do SNC de 10,44 casos/10000 nasci-

mentos. Neste grupo, os DTN têm a maior pre-

valência, com 4,61 casos/10000 nascimentos. 

A nível europeu, para igual período temporal, as 

AC do SNC registam uma prevalência de 24,19 

casos/10000 nascimentos (Tabela 19).

Na Figura 18 observa-se entre 2000 e 2005, uma 

diminuição estatisticamente significativa da pre-

valência de anomalias do SNC (p=0,001, Tes-

te Qui-quadrado para tendência de proporções). 

Em média, a prevalência decresce em 1,9 ca-

sos por 10000 nascimentos por ano (IC 95%: 

1,1 casos/10000/ano; 2,6 casos/10000/ano). En-

tre 2005 e 2010 verifica-se um aumento, em média 

por ano, deste tipo de anomalias de 1,3 casos por 

10000 nascimentos (IC 95%: 0,5 casos/10000/ano; 

2,0 casos/10000/ano).

Tabela 19

– Número total e prevalência (por 10000 nasci-
mentos) de anomalias congénitas do Sistema 
Nervoso Central e de alguns subgrupos 
específicos (códigos CID 10), registadas no 
Registo Nacional de Anomalias Congénitas, 
no período de 2000 a 2010.

Figura 18 – Tendência observada na prevalência 
anual das anomalias congénitas do sis-
tema nervoso central e seus grupos, (nº 
de casos/10000 nascimentos) reporta-
das ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas, entre 2000 e 2010.
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Entre 2000 e 2005 observa-se uma diminui-

ção estatisticamente significativa (p<0,001) 

da prevalência de AC do grupo dos DTN, sen-

do o decréscimo, em média, de 1,2 casos 

por 10000 nascimentos por ano (IC95%: 0,8 

casos/10000/ano; 1,5 casos/10000/ano) (Figura 

19). Desde 2005 observou-se uma inversão des-

ta tendência, com aumento médio anual de 

0,4 casos por 10000 nascimentos (IC95%: 0,1 

casos/10000/ano; 0,7 casos/10000/ano).

Na Figura 20 está representada a distribuição ge-

ográfica das taxas de prevalência das anomalias 

do SNC no período de 2000 a 2010, segundo o 

concelho de residência das mães durante a gravi-

dez. É de assinalar que não há concelhos com 

taxas de prevalência de AC superiores a 199,9 

(/10000), e que a taxa assume o valor 0 em 36% 

dos concelhos portugueses.

Figura 19 – Tendência observada na prevalência anual dos 
defeitos do tubo neural (nº de casos/10000 
nascimentos) reportados ao Registo Nacional 
de Anomalias Congénitas, entre 2000 e 2010.
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Figura 20 – Prevalência de anomalias congénitas do sistema nervoso central (casos/10000 nascimentos) nos concelhos 
de Portugal Continental e Regiões Autónomas, de acordo com os concelhos de residência das mães durante 
a gravidez, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período de 2000 a 2010.
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O índice global de Moran apresenta um valor z de 

2,73 e um valor p=0,006, que permitem inferir que 

a probabilidade da distribuição das taxas de pre-

valência de AC estudadas neste relatório ser ale-

atória é inferior a 1%. 

A Figura 21 apresenta os aglomerados (clusters) 

das taxas de prevalência, calculados através do 

índice local de Moran.

Identificam-se quatro aglomerados de valores 

altos, constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Monchique e Portimão, na região do Algarve;

■ Sousel e Monforte, no Alentejo. Embora cada 
um dos concelhos esteja isolado como aglo-
merado, são geograficamente muito próximos, 
pelo que se optou por considera-los num único 
aglomerado;

■ Santa Marta de Penaguião e Peso da Régua, 
no Norte;

■ Tarouca, Moimenta da Beira, Sernancelhe e 
São João da Pesqueira, da região Norte e Ce-
lorico da Beira, Trancoso, Meda e Pinhel, na 
região Centro, agrupados num único aglome-
rado.

Olho, ouvido, face e pescoço

Entre 2000 e 2010, a prevalência do grupo das 

AC do olho, ouvido, face e pescoço foi de 8,12 

casos/10000 nascimentos, muito semelhante 

aos valores observados a nível europeu (8,44 

casos/10000 nascimentos). Verifica-se que a pre-

valência deste grupo de AC diminuiu, em média, 

0,5 casos por 10000 nacimentos por ano (IC95%: 

0,1 casos/10000/ano; 0,8 casos/10000/ano) no 

período agora em estudo (Figura 22).

Figura 21 – Aglomerados de anomalias congénitas do siste-
ma nervoso central (casos/10000 nascimentos) 
nos concelhos de Portugal Continental, por 
concelho de residência da mãe durante a 
gravidez, reportados ao Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas, no período de 2000 a 
2010 (Índice Local de Moran).
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Figura 22 – Tendência observada na prevalência anual (nº 
casos/10000 nascimentos/ano) de anomalias 
congénitas do olho, ouvido, face e pescoço, 
reportadas ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas entre 2000 e 2010.
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A Figura 23 ilustra a distribuição geográfica das 
taxas de prevalência das anomalias do olho, ou-
vido, face e pescoço no período de 2000 a 2010, 
de acordo com os concelhos de residência das 
mães durante a gravidez. 

O valor da taxa está entre 200/10000 nascimen-
tos e 299,9/10000 nascimentos no concelho de 
Monchique, ou seja, dentro dos limiares conside-
rados expectáveis. Nos restantes concelhos é in-
ferior a 199,9 (/10000 nascimentos), assumindo o 
valor 0 em 45% dos concelhos portugueses.

O índice global de Moran apresenta um valor z de 
6,40 e um valor p<0,001, que permitem inferir 
que a probabilidade da distribuição das taxas de 
prevalência ser aleatória é inferior a 1%. 

A Figura 24 apresenta os aglomerados das taxas 
de prevalência, calculados através do índice local 
de Moran.

Figura 23 – Prevalência de anomalias congénitas do olho, ouvido, face e pescoço (nº casos/10000 nascimentos) nos 
concelhos de Portugal Continental e Regiões Autónomas, de acordo com os concelhos de residência das mães 
durante a gravidez, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período de 2000 a 2010.

Figura 24 – Aglomerados de anomalias congénitas do 
olho, ouvido, face e pescoço (nº casos/10000 
nascimentos) de acordo com os concelhos 
de residência das mães durante a gravidez, 
reportadas ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas no período de 2000 a 2010 (Índice 
Local de Moran).
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Identificam-se três aglomerados de valores al-

tos, constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Aljezur, Lagos, Monchique, Portimão, Lagoa 
e Silves, da região do Algarve e Almodôvar e 
Castro Verde, da região do Alentejo, agrupa-
dos num aglomerado;

■ Alvito, no Alentejo;

■ Vila Viçosa, Redondo, Reguengos de Monsa-
raz, Moura e Barrancos, no Alentejo.

Aparelho circulatório

As anomalias do aparelho circulatório sem-

pre foram as mais frequentemente reporta-

das ao RENAC, com uma prevalência de 38,87 

casos/10000 nascimentos para o total dos anos 

em estudo, não se observando uma variação es-

tatisticamente significativa das taxas entre os 

anos 2000 e 2010 (p= 0,110).

No entanto, a análise estatística revela uma re-

dução, em média, de 3,0 de casos/10000 nasci-

mentos por ano (IC95%: 1,1 casos/10000/ano; 4,9 

casos/10000/ano) entre 2000 e 2006. De 2006 a 

2010 verifica-se uma inversão de tendência que 

aumenta, em média, 3,8 casos/10000 nascimen-

tos por ano (IC95%: 1,0 casos/10000/ano; 6,6 

casos/10000/ano) (Figura 25).

Comparando com os valores do EUROCAT para 

o mesmo período temporal (80,6 casos/10000 

nascimentos), Portugal tem uma prevalência mais 

baixa de acordo com os dados deste estudo.

A Figura 26 contém a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência das AC do aparelho circula-

tório no período de 2000 a 2010. 

O valor da taxa de prevalência está entre 200 

casos/10000 nascimentos e 299,9 casos/10000 

nascimentos, nos concelhos do Cartaxo, Santa-

rém e Golegã, ou seja, dentro dos limiares consi-

derados expectáveis. Nos restantes concelhos é 

inferior a 199,9 casos/10000 nascimentos por 

ano, assumindo o valor 0 em 18% dos concelhos 

portugueses.

O índice global de Moran apresenta um valor z 

de 17,04 e um valor p<0,001, que permitem inferir 

que a probabilidade da distribuição das taxas de 

prevalência ser aleatória é inferior a 1%. 
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Figura 25 – Tendência observada na prevalência anual de 
anomalias congénitas do aparelho circulatório 
(nº casos/10000  nascimentos), reportadas ao 
Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
entre 2000 e 2010.
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A Figura 27 apresenta os aglomerados das taxas 

de prevalência anuais, calculados através do índi-

ce local de Moran.

Identificam-se três aglomerados de valores altos, 

constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Silves, Albufeira, Loulé, Faro, Olhão, Tavira, Al-
coutim, Castro Marim e Vila Real de Santo An-
tónio, no Algarve;

■ Ourém, Alcanena, Nazaré, Alcobaça, Caldas 
da Rainha, Óbidos, Bombarral, Cadaval, Rio 
Maior, Santarém, Cartaxo, Azambuja, Golegã, 
Constância, Chamusca, Alpiarça, Almeirim, 
Salvaterra de Magos e Chamusca, em LVT, 
e Marinha Grande, Leiria, Batalha e Porto de 
Mós, no Centro;

■ Viseu, no Centro.
Figura 27 – Aglomerados de anomalias congénitas do 

aparelho circulatório (nº de casos/10000 
nascimentos) nos concelhos de Portugal 
Continental no período de 2000 a 2010   
(Índice Local de Moran).
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Figura 26 – Prevalência de anomalias congénitas do aparelho circulatório (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de 
Portugal Continental e Regiões Autónomas reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período 
de 2000 a 2010.

Prevalência de casos de anomalias por 10000 NV e FM

0,1 - 199,9

200,0 - 299,9

>= 300,0

Sem registo

Região Saúde

0 25 50 7512.5

Quilómetros

0 25 50 7512.5

Quilómetros

0 10 20 305

Quilómetros

N

rwww.insa.pt _ Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas _2000 / 2010

N



55

Existem quatro aglomerados de valores baixos, 
abrangendo os concelhos de:

■ Arcos de Valdevez e Ponte da Barca, no Norte;

■ Murtosa, no Centro;

■ Ílhavo, Vagos e Oliveira do Bairro, no Centro;

■ Mealhada, Penacova, Vila Nova de Poiares, 
Miranda do Corvo, Lousã e Castanheira de 
Pêra, no Centro.

Aparelho respiratório

As anomalias do aparelho respiratório são as me-

nos frequentemente reportadas ao RENAC pelo 

que apresentam uma prevalência para os anos em 

estudo de cerca de 2 casos/10000 nascimentos.

A análise de tendência anual revela que não hou-

ve uma alteração significativa dos valores ao lon-

go dos anos em estudo (p=0,778) (Figura 28).

A Figura 29 mostra a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência das anomalias do aparelho 

respiratório no período de 2000 a 2010. 

O valor da taxa de prevalência é inferior a 199,9 

casos/10000 nascimentos em todos os conce-

lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 67,21% 

dos concelhos.

Figura 29 – Prevalência de anomalias congénitas do aparelho respiratório (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de 
Portugal Continental e Regiões Autónomas reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período 
de 2000 a 2010.

Figura 28 – Tendência observada na prevalência anual de 
anomalias congénitas do aparelho respiratório, 
(nº casos/10000  nascimentos/ano), reportadas 
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
entre 2000 e 2010.

0

0,5

1

1,5

2

2,5

3

3,5

4

4,5

5

2009 2010

P
re

va
lê

nc
ia

/1
00

00

Anomalias congénitas do aparelho respiratório 

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008

Prevalência de casos de anomalias por 10000 NV e FM

0,1 - 199,9

200,0 - 299,9

>= 300,0

Sem registo

Região Saúde

0 25 50 7512.5

Quilómetros

0 25 50 7512.5

Quilómetros

0 10 20 305

Quilómetros

N

rwww.insa.pt _ Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas _2000 / 2010



56

Neste caso, o índice global de Moran apresenta 

um valor z de 0,83 e um valor p=0,41, pelo que 

não se pode concluir que o padrão de distribui-

ção da taxa de prevalência de AC do aparelho 

respiratório não seja aleatório.

Tendo em conta estes resultados não foram cal-

culados nem delimitados aglomerados a partir 

do índice local de Moran.

Fenda labial e fenda palatina

As fendas labial e/ou do palato apresentam uma 

prevalência de 5,5 casos/10000 nascimentos 

para os anos em estudo, o que é inferior aos 

valores europeus para o mesmo período (14,7 

casos/10000 nascimentos) como se observa na 

Tabela 20.

A evolução anual da tendência do grande gru-

po mostra uma diminuição das prevalência en-

tre os anos 2000 a 2006, em média de 0,6 

casos/10000 nascimentos/ano mas, inverte-se 

esta tendência nos últimos anos, de forma esta-

tisticamente significativa (p<0,001) (Figura 30).

A Figura 31 ilustra a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência do grupo fenda labial e/ou 

fenda palatina no período de 2000 a 2010. 

O valor da taxa de prevalência é inferior a 199,9 

casos/10000 nascimentos em todos os conce-

lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 46% 

destes concelhos.

O índice global de Moran apresenta um valor z 

de 4,48 e um valor p<0,001, que permitem inferir 

que a probabilidade da distribuição das taxas de 

prevalência ser aleatória é inferior a 1%. 

Figura 30 – Tendência observada na prevalência anual 
das fendas labial e, ou, fendas do palato (nº 
casos/10000  nascimentos/ano), reportadas 
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
entre 2000 e 2010.

Tabela 20 – Número total e prevalência das anomalias 
congénitas do grupo da fenda labial e, ou, 
da fenda do palato, por 10000 nascimentos 
(códigos CID 10), registadas no Registo Nacio-
nal de Anomalias Congénitas, no período de 
2000 a 2010.
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A Figura 32 apresenta os aglomerados das taxas 
de prevalência, calculados através do índice local 
de Moran.

Identificam-se sete aglomerados de valores al-
tos, vários dos quais constituídos por um único 
concelho:

■ Monchique, Lagos, Portimão e Lagoa, no Al-
garve, e Odemira, Aljustrel e Ourique, no Alen-
tejo;

■ Albufeira, no Algarve;

■ Faro e São Brás de Alportel, no Algarve;

■ Sousel, no Alentejo;

■ Évora, no Alentejo;

■ Batalha, no Centro;

■ Vila Nova de Paiva, no Centro.

É de assinalar a existência de um aglomerado de 
valores baixos, abrangendo o concelho de Pe-
drogão Grande.

Figura 31 – Prevalência das fenda labial e, ou, fenda palatina (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal 
Continental e Regiões Autónomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período de 
2000 a 2010.

Figura 32 – Aglomerados de fenda labial e, ou, fenda 
palatina (nº de casos/10000 nascimentos) nos 
concelhos de Portugal Continental no período 
de 2000 a 2010 (Índice Local de Moran).
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Aparelho digestivo

As anomalias do aparelho digestivo apresen-

tam uma prevalência de 6,93 casos/10000 nas-

cimentos para os anos em estudo. 

Observa-se uma redução anual desta taxa de cer-

ca de 0,3 casos/10000 nascimentos por ano (IC 

95%:0,1 casos/10000 nascimentos por ano; 0,5 

casos/10000 nascimentos por ano) (Figura 33).

A Figura 34 mostra a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência do aparelho digestivo no 

período de 2000 a 2010. 

O valor da taxa de prevalência é inferior a 199,9 

casos/10000 nascimentos em todos os concelhos 

de Portugal, assumindo o valor 0 em 46% deles.

O valor z do índice global de Moran é de 2,15 

(p=0,03) o que permite inferir que a probabilidade 

da distribuição das taxas de prevalência ser devi-

da ao acaso é inferior a 5%. 

A Figura 35 representa os aglomerados das ta-

xas de prevalência, calculados através do índice 

local de Moran.

Figura 33 – Tendência observada na prevalência anual de 
anomalias congénitas do aparelho digestivo, 
(nº casos/10000  nascimentos/ano), reportadas 
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
entre 2000 e 2010.
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Figura 34 – Prevalência de anomalias congénitas do aparelho digestivo (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de 
Portugal Continental e Regiões Autónomas reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período 
de 2000 a 2010.
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Identificam-se quatro aglomerados de valores al-
tos, constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Monchique, no Algarve;

■ Elvas, Vila Viçosa e Alandroal, no Alentejo;

■ Meda no Centro e Penedono, no Norte;

■ Tabuaço e Moimenta da Beira, no Norte.

Aparelho genital

As anomalias do aparelho genital apresentam uma 

prevalência de 7,2 casos/10000 nascimentos para o 

total dos anos em estudo mas, desde 2003 as taxas 

têm-se mantido relativamente constantes (evolução 

desde 2003 p=0,5575, Teste Qui-quadrado para ten-

dência de proporções) (Figura 36).

Comparando os valores da prevalência nacional, 

de acordo com os dados reportados ao RENAC, 

com os apresentados pelo EUROCAT para os 

mesmos anos, temos valores muito mais baixos 

(EUROCAT 21,1 casos/10000 nascimentos).

A Figura 37 revela a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência de AC do aparelho genital 

no período de 2000 a 2010. 

O valor da taxa de prevalência é inferior a 199,9 

casos/10000 nascimentos em todos os conce-

lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 48% 

desses concelhos.

O índice global de Moran apresenta um valor z 

de 9,38 e um valor p<0,001, que permitem inferir 

que a probabilidade de que a distribuição das ta-

xas de prevalência de AC do aparelho genital seja 

aleatória é inferior a 1%. 

Figura 35 – Aglomerados de anomalias congénitas do 
aparelho digestivo (nº de casos/10000 nasci-
mentos) nos concelhos de Portugal Continental, 
no período de 2000 a 2010 (Índice Local de 
Moran).
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Figura 36 – Tendência observada na prevalência anual de 
anomalias congénitas do aparelho genital, (nº 
casos/10000  nascimentos/ano), reportadas 
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
entre 2000 e 2010.
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A Figura 38 apresenta os aglomerados das taxas 

de prevalência, calculados através do índice lo-

cal de Moran.

Identificaram-se cinco aglomerados de valores 

altos, constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Alandroal, no Alentejo;

■ Óbidos, em LVT;

■ Nazaré, Alcobaça, Santarém, Alcanena, Al-
piarça, Torres Novas, Golegã, Entroncamen-
to, Vila Nova da Barquinha, Tomar, Constância, 
Abrantes e Sardoal, em LVT, e Marinha Gran-
de, Leiria, Batalha, Porto de Mós e Vila de Rei, 
no Centro;

■ Vila Nova de Paiva, no Centro;

■ Miranda do Douro, no Norte.

Figura 37 – Prevalência de anomalias congénitas do aparelho genital (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de 
Portugal Continental e Regiões Autónomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no 
período de 2000 a 2010.

Figura 38 – Aglomerados de anomalias congénitas do apa-
relho genital (nº de casos/10000 nascimentos) 
nos concelhos de Portugal Continental no pe-
ríodo de 2000 a 2010 (Índice Local de Moran).
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Aparelho urinário

A taxa de prevalência de anomalias do aparelho 

urinário é de 19,29 casos/10000 nascimentos no 

total dos anos em estudo. Dentro deste grande 

grupo, são as lesões obstrutivas que apresentam 

prevalências mais elevadas, com valores de 18,0 

casos/10000 nascimentos no ano 2000 mas de 

apenas 4,13 casos/10000 nascimentos em 2010 

(Tabela 21).

A redução da taxa de prevalência deste gran-

de grupo, de cerca de 0,3 casos/10000 nasci-

mentos por ano, parece estar relacionada com 

a redução da prevalência das lesões obstrutivas 

referida acima. Esta alteração pode ter sido con-

sequência da modificação dos critérios de no-

tificação das lesões obstrutivas, revistos pelo 

RENAC, de acordo com as indicações europeias 

para o registo das dilatações urinárias detetadas 

na fase pré-natal (Figura 39).

A Figura 40 ilustra a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência de AC do aparelho urinário 

no período de 2000 a 2010. 

O valor da taxa de prevalência é inferior a 199,9 

casos/10000 nascimentos em todos os conce-

lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 32% 

deles.

O índice global de Moran tem o valor z de 12,21 e 

o valor p<0,001, que permitem inferir que a pro-

babilidade da distribuição geográfica destas ta-

xas de prevalência ser aleatória, é inferior a 1%. 
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Figura 39 – Tendência observada na prevalência anual de 
anomalias congénitas do aparelho urinário e em 
algumas anomalias específicas (nº casos/10000  
nascimentos/ano), reportadas ao Registo Nacio-
nal de Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.
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Tabela 21 – Número total e prevalência do total de anoma-
lias congénitas do aparelho urinário e de algu-
mas anomalias renais especificas, por 10000 
nascimentos (códigos CID 10), registadas no 
Registo Nacional de Anomalias Congénitas, no 
período de 2000 a 2010.
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A Figura 41 apresenta os aglomerados das taxas 

de prevalência de AC do aparelho urinário, calcu-

lados através do índice local de Moran.

Identificam-se dois aglomerados de valores al-

tos, constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Nazaré, Alcobaça, Caldas da Rainha, Ourém, 
Alcanena, Torres Novas, Golegã, Entronca-
mento, Tomar, Ferreira do Zêzere, Constância 
e Abrantes, em LVT, e Marinha Grande, Leiria, 
Porto de Mós e Batalha, no Centro;

■ Oliveira de Frades, Vouzela, S. Pedro do Sul, 
Castro Daire, Vila Nova de Paiva, Viseu, Sá-
tão, Nelas e Mangualde, no Centro.

Existem também dois aglomerados de valores 

baixos, um correspondendo ao concelho de 

Montemor-o-Velho e outro ao concelho de Va-

gos, ambos da região Centro.

Figura 40 – Prevalência de anomalias congénitas do aparelho urinário (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de 
Portugal Continental e Regiões Autónomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no 
período de 2000 a 2010.

Figura 41 – Aglomerados de anomalias congénitas 
do aparelho urinário (nº de casos/10000 
nascimentos) nos concelhos de Portugal 
Continental no período de 2000 a 2010 
(Índice Local de Moran).
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Sistema músculo-esquelético

As AC do sistema músculo-esquelético foram o 

segundo grupo mais reportado ao RENAC duran-

te os anos em estudo. Apesar disso a prevalência 

deste grande grupo está abaixo da registada pelo 

EUROCAT no mesmo período (44,0 casos/10000 

nascimentos) (Tabela 22).

Na Figura 42 observa-se uma diminuição signifi-

cativa da taxa de prevalência deste grande gru-

po (p<0,001, Teste Qui-quadrado para tendência 

de proporções) entre os anos 2000 e 2010. Esta 

diminuição foi, em média, de 1,4 casos/ 10000 

nascimentos por ano (IC95%: 0,9 casos/10000 

nascimentos por ano; 2,0 casos/10000 nasci-

mentos por ano). As taxas de prevalência do on-

falocelo e da gastrosquisis não revelam alteração 

significativa, mantendo-se baixas ao longo dos 

anos em estudo.

A Figura 43 mostra a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência de AC e deformações do 

sistema músculo-esquelético no período de 2000 

a 2010. 

O valor da taxa está entre 200 casos/10000 nas-

cimentos e 299,9 casos/10000 nascimentos no 

concelho de Ourique, ou seja, dentro dos limia-

res considerados expectáveis pela literatura. Nos 

restantes concelhos a taxa de prevalência destas 

AC é inferior a 199,9 casos/10000 nascimentos, 

assumindo o valor 0 em 19% dos concelhos por-

tugueses.

A distribuição geográfica destas AC não é aleató-

ria, de acordo com o índice global de Moran cujo 

valor z é de 9,94 e o valor p<0,001, o que permi-

te inferir que a probabilidade da distribuição das 

taxas de prevalência ser aleatória é inferior a 1%. 

Tabela 22 – Número total e prevalência de anomalias 
congénitas do sistema músculo-esquelético 
e de alguns subgrupos específicos (códigos 
CID 10), registadas no Registo Nacional de 
Anomalias Congénitas, no período de 2000  
a 2010.
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Figura 42 – Tendência observada na prevalência anual das 
anomalias congénitas do sistema músculo-
esquelético e em algumas anomalias específi-
cas (nº de casos/10000 nascimentos/ano), 
reportados ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas entre 2000 e 2010.
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A Figura 44 apresenta os aglomerados das taxas 

de prevalência, calculados através do índice lo-

cal de Moran.

Identificam-se seis aglomerados de valores al-

tos, constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Vila do Bispo, Lagos, Monchique, Portimão e 
Lagoa, no Algarve, e Odemira, Ourique, Cas-
tro Verde e Almodôvar, no Alentejo;

■ Mourão, Moura e Barrancos, no Alentejo;

■ Gavião, no Alentejo;

■ Óbidos, em LVT;

■ Nazaré e Alcobaça, em LVT, e Marinha Gran-
de, Leiria e Batalha, no Centro;

■ Aguiar da Beira, no Centro. Figura 44 – Aglomerados de anomalias congénitas e defor-
mações do sistema músculo-esquelético (nº 
de casos/10000 nascimentos) nos concelhos 
de Portugal Continental no período de 2000 a 
2010 (Índice Local de Moran).
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Região Saúde

0 25 50 7512.5
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Figura 43 – Prevalência de anomalias congénitas e deformações do sistema músculo-esquelético (nº casos/10000 nascimen-
tos) nos concelhos de Portugal Continental e Regiões Autónomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias 
Congénitas no período de 2000 a 2010.
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Existem também três aglomerados de valores 
baixos, englobando os seguintes concelhos:

■ Ansião, no Centro;

■ Ovar, Murtosa, Estarreja, Albergaria-a-Velha, 
Sever do Vouga, Aveiro, Ílhavo, Vagos, Olivei-
ra do Bairro, Águeda, Cantanhede, Mealhada, 
Anadia, Mortágua, Penacova, Coimbra, Con-
deixa-a-Nova, Miranda do Corvo, Vila Nova de 
Poiares, Lousã, Arganil, Góis, Castanheira de 
Pera, Pedrogão Grande, Pampilhosa da Ser-
ra e Oleiros, no Centro, e Santa Maria da Fei-
ra, São João da Madeira, Penafiel, Castelo de 
Paiva e Arouca, no Norte;

■ Ponte da Barca, no Norte.

Outras anomalias congénitas

O grande grupo da CID 10 denominado “Outras 
AC” revelou uma tendência estatisticamente sig-
nificativa (p<0,001) de diminuição das taxas de 
prevalência ao longo dos 11 anos de dados repor-
tados ao RENAC agora analisados. Para o total 

do período entre 2000 e 2010 este grande grupo 
teve uma taxa de 5,47 casos/10000 nascimentos 

(Figura 45). 

A Figura 46 ilustra a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência do grupo "Outras AC" no pe-

Figura 45 – Tendência observada na prevalência anu-
al das anomalias congénitas no grupo de Ou-
tras anomalias congénitas (nº de casos/10000 
nascimentos/ano), reportados ao Registo Na-
cional de Anomalias Congénitas entre 2000 e 
2010.
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Figura 46 – Prevalência de outras anomalias congénitas (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal Continental 
e Regiões Autónomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período de 2000 a 2010.
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O índice global de Moran apresenta um valor z 

de 7,23 e o valor p<0,001, que permitem inferir 

que a probabilidade da distribuição das taxas de 

prevalência ser aleatória é inferior a 1%. 

A Figura 47 apresenta os aglomerados das taxas 

de prevalência, calculados através do índice lo-

cal de Moran.

Identificam-se cinco aglomerados de valores al-

tos, constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Aljezur, Vila do Bispo, Lagos, Monchique, Por-
timão, Silves e Lagoa, no Algarve;

■ Monforte, no Alentejo;

■ Ponte de Sôr e Gavião, no Alentejo, Constân-
cia, Abrantes e Mação, em LVT, e Proença-a-
Nova, no Centro;

■ Ourém, Torres Novas e Golegã, em LVT, e Lei-
ria, Batalha e Porto de Mós, no Centro;

■ Fundão e Penamacor, no Centro.

Anomalias cromossómicas 

Apesar de instável, a tendência da prevalência 

das anomalias cromossómicas tem vindo a au-

mentar nos últimos anos, provavelmente devido 

ao aumento do número de grávidas com ida-

de mais elevada, onde este tipo de anomalias é 

mais frequente, de acordo com a literatura. Para 

o total dos anos em estudo obteve-se uma pre-

valência de 13,42 casos/10000 nascimentos.

O menor valor observado em 2006 pode dever-

se à menor notificação recebida pelo RENAC 

neste ano (Figura 48).

A Figura 49 mostra a distribuição geográfica das 

taxas de prevalência do grupo das anomalias 

cromossómicas no período de 2000 a 2010.

O valor da taxa de prevalência é inferior a 199,9 

casos/10000 nascimentos em todos os conce-

lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 29% 

deles.

Figura 47 – Aglomerados de outras anomalias congénitas (nº 
de casos/10000 nascimentos) nos concelhos de 
Portugal Continental no período de 2000 a 2010 
(Índice Local de Moran).
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Figura 48 – Tendência observada na prevalência anual das 
anomalias cromossómicas (nº de casos/10000 
nascimentos/ano), reportados ao Registo Na-
cional de Anomalias Congénitas entre 2000 e 
2010.
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O índice global de Moran apresenta o valor z de 
4,23 e o valor p<0,001, que permitem inferir que 
a probabilidade da distribuição das taxas de pre-
valência ser aleatória é inferior a 1%. 

A Figura 50 apresenta os aglomerados das taxas 
de prevalência, calculados através do índice local 
de Moran.

Identificam-se quatro aglomerados de valores al-
tos, constituídos pelos seguintes concelhos:

■ Aljezur, Vila do Bispo, Lagos, Monchique, Por-
timão, Lagoa e Silves, no Algarve;

■ Alcoutim, no Algarve;

■ Ferreira do Alentejo e Beja, no Alentejo;

■ Porto de Mós, no Centro.

Existem também três aglomerados de valores 
baixos, englobando os seguintes concelhos:

■ Marvão, no Alentejo;

Figura 49 – Prevalência de anomalias cromossómicas (nº casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal Continental 
e Regiões Autónomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no período de 2000 a 2010.

Figura 50 – Aglomerados de anomalias cromossómicas (nº 
de casos/10000 nascimentos) nos concelhos de 
Portugal Continental no período de 2000 a 2010 
(Índice Local de Moran).
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■ Santa Comba Dão, Tábua, Vila Nova de Poia-
res, Arganil, Góis, Pampilhosa da Serra e Olei-
ros, no Centro;

■ Vila Flor, no Norte. 

A destacar

■ Entre 2000 e 2010 foram reportadas ao RENAC 11502 casos de AC num total de 17502 anomalias, das 

quais 72,6% eram isoladas e 27,4% múltiplas, num mesmo individuo;

■ A hierarquia dos grandes grupos de AC mais prevalentes em Portugal é idêntica à verif icada noutros 

países europeus, embora as taxas de prevalência agora reportadas sejam inferiores às publicadas 

nesses países, o que será devido à subnotif icação de casos de AC ao RENAC;

■ O grupo das AC cardiovasculares revelou a prevalência mais elevada (38,87 casos/10000 nasci-

mentos/ano), seguido do grupo das AC músculo-esqueléticas (29,09 casos/10000 nascimentos/ano) 

e do grupo das AC do aparelho urinário (19,29 casos/10000 nascimentos/ano);

■ Observaram-se associações estatisticamente significativas entre a idade materna e a presença de 

doença crónica materna com nascimentos com AC específicas;

■ A opção pela IMG parece estar relacionada com o tipo de AC diagnosticada, sendo mais frequente 

nas AC do SNC (59%) e nas AC cromossómicas (61%); 

■ A deteção precoce de AC parece estar relacionada com uma melhoria de oferta de cuidados de saúde 

pré-natais, uma vez que em 43,7% dos casos a 1ª AC foi diagnosticada na fase pré-natal;

■ Foram identificados agregados de AC específicas, com significado estatístico, em alguns concelhos 

do Continente.

Em resumo, da análise epidemiológica dos casos de AC reportadas ao RENAC entre 2000 e 2010 podem 

destacar-se os seguintes aspectos:
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■ Os resultados do estudo podem estar en-

viesados quer pela falta de registo dos valo-

res de algumas das variáveis que constam no 

questionário do RENAC, quer devido à pro-

vável subnotificação de casos com AC envia-

dos ao RENAC;

■ Considerando o efeito dos pequenos núme-

ros, a interpretação dos resultados deve ser 

feita com precaução dada a instabilidade de 

algumas taxas de prevalência;

■ Em relação aos concelhos com taxas de pre-

valência de AC com valor nulo coloca-se a 

questão da real não existência de casos, ou da 

subnotificação de casos de AC prevalentes.

■ É desejável que os centros notificadores au-

mentem a sua capacidade para notificar todas 

as AC que diagnostiquem e observem, melho-

rando assim a quantidade e a qualidade de in-

formação enviada ao RENAC;

■ Será interessante olhar para a evolução das 

atividades dos Centros de Diagnóstico Pré-na-

tal, ao longo dos próximos anos, e a sua influ-

ência na prevenção de AC uma vez que novos 

métodos de diagnóstico vão estar disponíveis;

■ É também importante manter a monitorização 

de prevenção primária de AC através da utiliza-

ção pré-concecional de ácido fólico e perceber 

a necessidade de novas medidas de informa-

ção junto dos profissionais de saúde e das mu-

lheres em idade fértil;

■ A identificação e estudo epidemiológico dos 

aglomerados de AC será aprofundado de 

modo a compreender até que ponto estão re-

lacionados com a ocorrência real de maior ou 

menor número de nascimentos com AC ou, 

se os resultados apresentados estão envie-

sados por períodos de maior ou menor sub-

notificação;

■ A comparação da prevalência e distribuição de 

AC por grandes grupos deverá ser aprofunda-

da em relação a outros países.
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Anexo I – Participação dos hospitais e respetivos serviços
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Anexo II – Dados do EUROCAT por grande grupos
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24.19 (23.87 - 24.51)

4.50 (4.36 - 4.64)

3.94 (3.81 - 4.07)

80.65 (80.06 - 81.23)

6.44 (6.28 - 6.61)

14.76 (14.51 - 15.01)

17.90 (17.62 - 18.17)

5.82 (5.67 - 5.98)

23,72

33.16 (32.79 - 33.54)

21.14 (20.85 - 21.45)

44.06 (43.63 - 44.50)

35.57 (35.18 - 35.96)

21.96 (21.66 - 22.27)

4.00 (3.87 - 4.13)

3.29 (3.17 - 3.41)

71.87 (71.32 - 72.42)

5.74 (5.59 - 5.90)

13.68 (13.44 - 13.92)

16.18 (15.92 - 16.45)

4.96 (4.82 - 5.11)

21,14

31.61 (31.25 - 31.98)

20.65 (20.35 - 20.95)

41.69 (41.28 - 42.12)

0.00

Nervous system

Eye

Ear, face and neck

Congenital heart defects

Respiratory

Oro-facial clefts

Digestive system

Abdominal wall defects

Urinary

Genital

Limb

Chromosomal

Total Prevalence
(95% CI)

Total Prevalence 
Excluding Chromosomal
(95% CI)

Anomaly 

Tabela II.1. – Prevalence per 10,000 births of the following anomalies: Nervous system, Eye, Ear, face 
and neck, Congenital heart defects, Respiratory, Oro-facial clefts, Digestive system, Ab-
dominal wall defects, Urinary, Genital, Limb, Chromosomal, for All Full Member Countries, 
from 2000 - 2010

74



www.insa.pt www.insa.pt www.insa.pt www.insa.pt



www.insa.pt

_Departamento de Epidemiologia

Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge
Av. Padre Cruz  |  1649-016  |  Lisboa, Portugal

Tel.: (+351) 217 526 404
Fax: (+351) 217 526 499
E-mail: dep@insa.min-saude.pt

Página web do RENAC em www.insa.pt

Tel.: (+351) 217 526 490/ 92/ 91   |   217 526 499
E-mail: carlos.dias@insa.min-saude.pt
E-mail: paula.braz@insa.min-saude.pt 
E-mail: ausenda.machado@insa.min-saude.pt

Registo Nacional de Anomalias Congénitas


