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Prefacio

As anomalias congénitas (AC) tornaram-se nas
Ultimas décadas, uma das principais causas de
mortalidade e morbilidade infantil e por isso cons-

tituem um importante problema de saude publica.

Sao diversas as entidades nosoldgicas que se
encontram na génese de uma anomalia congéni-
ta, algumas ainda com aspectos por esclarecer.
No entanto nao ha duvida que podem ser secun-
dérias a fatores teratogénicos ou mutagénicos,
como foi exemplo 0 uso da Talidomida no inicio
da gravidez nos anos 50-60 do século passado.

O conhecimento da prevaléncia das AC, dos seus
diversos tipos, as regides onde surgem e as ca-
racteristicas das familias podem ser um indicador
precioso dos efeitos que fatores ambientais, tec-
noldgicos ou sociais podem ter no bem-estar dos
individuos.

O Registo Nacional de Anomalias Congénitas
(RENAC) tem procurado obter informacdo que
permita fazer uma avaliagdo 0 mais rigorosa pos-
sivel da situacdo portuguesa, pelo que é impor-
tante dispor de dados nacionais representativos
e fidveis, 0 que passa pelo preenchimento univer-
sal, completo e atempado do instrumento de no-
tacao do registo.

E objetivo do RENAC que a informacao forneci-
da aos decisores politicos e aos profissionais de
salde se traduza em agdes que permitam preve-
nir o aparecimento de AC, a sua detegao 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 nosologico de base po-
pulacional, que recebe notificacdes de casos
de anomalias congénitas major diagnosticadas
em recém-nascidos vivos, em fetos mortos e
nos fetos submetidos a interrupgao médica da
gravidez.

O presente relatério do RENAC abrange um pe-
riodo de 11 anos compreendido entre 2000 e
2010. Neste periodo foram notificados 11 502
casos e diagnosticadas 17 502 anomalias. Em
72,6% dos individuos observou-se uma ano-
malia isolada e 27,4% dos casos apresentavam
multiplas anomalias.

As anomalias cardiovasculares foram as mais pre-
valentes com 38,8 casos por 10000 nascimen-

tos, seguidas das alteracdes musculo-esqueléti-
cas (29,09 casos/10000 nascimentos) e das ano-
malias do aparelho urinario (19,29 casos/10000
nascimentos). As anomalias cromossémicas apre-
sentam uma prevaléncia de 13,42 casos/10000
nascimentos.

A idade materna e algumas doencas cronicas da
grévida parecem estar associadas ao nascimento
de um feto ou de um recém-nascido com AC.

Neste estudo foram elaborados mapas cartogréa-
ficos que ilustram a distribuicao espacial tanto de
casos com AC como de anomalias especificas,
por concelho de residéncia das maes, tendo-se
encontrado alguns aglomerados espaciais de AC.
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Abreviaturas

AC - Anomalias Congénitas

BVC - Biopsia das Vilosidades Coriénicas
CARD - Aparelho Cardiovascular

CROM - Cromossomas

DIG - Aparelho Digestivo

DTN - Defeitos do Tubo Neural

FL/FP - Fenda Labial e/ou Fenda do Palato
FM - Feto Morto

G. EXT - Genitais Externos

IMG - Interrupcdo Médica da Gravidez
MUSC - Sistema Musculo-esquelético
NV - Nado-vivo

OCUL/AUD - Aparelho Ocular e Auditivo
PREV - Prevaléncia

RS - Regido de Saude

RESP - Aparelho Respiratério

RN - Recem-nascido

SNC - Sistema Nervoso Central

URIN - Aparelho Urinario

Siglas

ARS - Administragao Regional de Saude.

CID 10 - Classificacéo Internacional de Doengas e causas de morte, décima revisao.
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CAOP - Carta Administrativa Oficial de Portugal.
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Introducao

O RENAC é um registo nosoldgico de base popu-
lacional que recebe notificagdes da ocorréncia de
AC no Continente e Regides Autonomas.

Em Portugal ndo existe legislacdo que obrigue a
notificacao dos casos portadores de AC, pelo que
a adesédo a recomendacgao da Diregao-Geral da
Saude (DGS) sobre a importancia de registar as
AC depende da concordéncia e disponibilidade
dos servicos hospitalares .

Relembramos que sao objetivos do RENAC:

= Determinar a prevaléncia das AC no Pais
(Continente e Regides Autébnomas) e carac-
terizar a sua distribuicdo epidemiolégica, no-
meadamente a geografica, por residéncia das
mées.

= Estabelecer e manter um sistema de vigilancia
epidemioldgica que permita detetar a ocorrén-
cia de agregados de AC no espago e no tempo,
promover a sua analise epidemioldgica e divul-
gar o resultado dessa analise as entidades que
poder&o intervir sobre essa situagao.

= Manter uma base de dados nacional, disponi-
vel para o Ministério da Saude, para os médicos
que notificam as AC, assim como para a comu-
nidade cientifica, a partir da qual seja possivel
realizar estudos epidemioldgicos nesta area.

A regiao do pais situada a sul do rio Tejo esta,
também, integrada no “European Surveillance of
Congenital Anomalies” (EUROCAT) desde 1990.
Esta é uma rede de registos europeus, de ambito
nacional ou regional, que partilham métodos e
publicam os seus dados de registo, bem como
o0s resultados de investigagbes especificas reali-
zadas em conjunto .

O presente relatdrio consiste num estudo retros-
petivo dos dados recebidos, e ja publicados pelo
RENAC, no periodo compreendido entre janeiro de
2000 e dezembro de 2010. Ha no entanto varias
diferencas nos resultados apresentados compara-
tivamente aos relatérios anteriores, porque alguns
centros notificadores desenvolveram um  esfor-
CO para recuperar casos em atraso, porque uma
amostra mais significativa permite maior robustez
da analise epidemiologica mas, também, porque
no denominador foram considerados todos os
nascimentos do Continente e das Regides Autod-
nomas.
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Materiais e métodos

Dados

Nos anos em estudo, as principais fontes de in-
formagao foram os servicos de obstetricia e ne-
onatologia dos hospitais publicos e privados que
aceitaram colaborar no RENAC, informagao ja pu-
blicada em relatérios anteriores €. Como j foi re-
ferido, o registo de “casos” € voluntéario e a decisao
de colaborar com 0 RENAC depende, em cada um
dos servigos convidados, do diretor médico indicar
um responsavel pela recolha de dados, codifica-
¢ao ou descricdo das AC, e envio das notificacoes
ao registo central em funcionamento no Departa-
mento de Epidemiologia do Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge.

A recolha de informacado foi realizada com o
apoio de um questionario, enviado ao registo
central em suporte de papel ou pela internet,
através da aplicacao informatica. Os dados re-
colhidos sdo an6nimos, néo havendo identifica-
cao do Feto/Recém-nascido (Feto/BN) ou dos
progenitores. SO o notificador local tem acesso
ao processo clinico, através de um ndmero de

registo local.

O registo central do RENAC validou e codificou
todos os casos de acordo com a décima Clas-
sificagdo Internacional de Doengas e causas de
morte (CID 10) 7). Através de modulos de valida-
cao existentes no programa informatico que serve
de base ao registo, foram detetados e eliminados
0s registos duplicados.

Foram notificadas ao RENAC todas as anomalias
estruturais major acompanhadas ou nao de ano-
malias minor, e todas as anomalias cromossomi-

cas observadas em:

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

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

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

Sa0 excluidos da notificacdo do RENAC todos 0s
casos de defeitos metabdlicos ou funcionais, as
deformacdes ou lesdes devidas a traumatismo de
parto e anomalias estruturais minor, quando iso-

ladas.

Define-se como malformacéo major um defeito
estrutural do corpo e/ou de um 6rgéo que dificul-
ta a viabilidade do individuo e requer tratamento
médico ou cirurgico. Uma anomalia minor é uma
alterac@o estrutural compativel com vida e nao
requer tratamento sendo muitas vezes conside-

rada uma variante do normal ©.

Foi considerada “anomalia isolada” qualquer ano-
malia major que tenha ocorrido isolada ou acom-
panhada de uma anomalia minor. Foi considerada
“anomalia multipla” a ocorréncia de duas ou mais

anomalias major nao relacionadas entre si.

Foram notificados ao RENAC os fetos e os re-
cém-nascidos de mulheres residentes no Con-

tinente e nas Regides Autonomas dos Acores e
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da Madeira, mas ndo de méaes residentes no es-
trangeiro.

No presente relatério os resultados obtidos sao
apresentados em duas partes. Na parte | apresen-
tam-se 0s resultados referentes ao estudo realiza-
do nos individuos com AC, a historia obstétrica e
familiar. Na parte Il estudam-se as anomalias espe-
cificas descritas em cada individuo, agrupadas por
grandes grupos de acordo com CID 10, e a sua re-
lacao com a histdria obstétrica e familiar.

Analise estatistica

A validagao da base de dados foi efetuada atra-
vés da verificacdo, confirmacdo e correcao de va-
lores omissos ou impossiveis. Para esta validagao
recorreu-se essencialmente a estatisticas descriti-
vas (como tabelas de frequéncia e tabelas de cru-

zamento entre duas variaveis).

Para as variaveis categoriais foram calculadas
frequéncias absolutas (contagens) e relativas
(apresentadas na forma de percentagem).

As variaveis quantitativas foram descritas, essen-
cialmente, através de medidas de tendéncia cen-
tral (médias e medianas) e de medidas de dispersao

(valor minimo, valor méximo e desvio padrao).

No célculo da taxa de prevaléncia de casos com
AC, cada caso ¢ contabilizado uma Unica vez uti-

lizando a formula referida abaixo:

Ne de casos (NV+FM+IMG)

Prevaléncia de casos AC =

Total de nascimentos
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Para o calculo da prevaléncia de AC, o numerador
¢ constituido por todos 0s casos que possuam a
AC em estudo. Assim, quando um Feto/RN é por-
tador de véarias anomalias, é contabilizado para
cada uma das anomalias que apresenta, pelo que
o total de casos ¢ diferente do total de AC.

Neste relatério as taxas de prevaléncia séo ex-
pressas em numero de casos por 10000 nasci-
mentos por ano de andlise, isto é, 0 numero de
nascimentos com pelo menos uma anomalia con-
génita ocorridos em cada 10000 nascimentos,
durante os anos em estudo.

Os denominadores utilizados para o calculo das
prevaléncias sao os valores publicados pelo Ins-
tituto Nacional de Estatistica e foram revistos em
relacao aos apresentados nas anteriores publica-
coes do RENAC ©).

A associagao entre variaveis foi estudada utili-
zando o teste de Qui-quadrado. Para avaliar a
evolucao temporal da prevaléncia de anomalias
congénitas foi avaliada a significancia estatistica
da tendéncia utilizando o Qui-Quadrado para a

tendéncia 10

e em algumas situagdes foram ajus-
tados 0s modelos de regressao linear. Como va-
riavel dependente foi considerada a prevaléncia
de anomalias congénitas (grande grupo segun-
do CID 10) e como preditor 0 ano de nascimento

(2000 a 2010).

Foi estabelecido um nivel de significancia de 5%.
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Distribuicao geografica e analise
espacial

Neste estudo foram elaborados mapas que ilus-
tram a distribuicao espacial de casos com AC por
concelho de residéncia das maes - parte | — assim
como a distribuicdo geografica da prevaléncia 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 Informacao Geografica (SIG),
0 ArcGIS, tendo por base a Carta Administrativa
Oficial de Portugal .

Para 0 mapeamento, as taxas de prevaléncia ob-
servadas foram distribuidas por categorias que se
baseiam nos valores de prevaléncia internacional-
mente esperados de 200 a 300 casos por 10000
nascimentos por ano (EUROCAT) 2.

Considerando que a frequéncia de casos de AC
n&o é elevada, foi aplicada a metodologia de agre-
gacao temporal para minimizar possiveis situa-
coes de instabilidade estatistica associada aos
pequenos nUmeros. Isto €, 0s mapas das taxas de
prevaléncia foram construidos apenas para a tota-
lidade do periodo em anélise, ndo sendo realizada
a analise por ano destes dados.

A anélise de aglomerados espaciais foi feita atra-
vés do Indice Global de Moran e do indice Local
de Moran (LISA). O indice global de Moran indica
0 valor de auto correlacdo espacial de uma dada
anomalia para a totalidade da area geogréafica em
analise. O indice local de Moran, por sua vez, da
o valor local da auto correlagado espacial de uma
unidade de andlise (neste caso, um concelho)
tendo em conta o valor que a variavel tem neste

€ NOoS seus vizinhos.
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Nestas anélises utilizou-se como critério de vizi-
nhanga a distancia de 35000 metros entre 0s cen-
troides dos concelhos. Foram excluidas destes
mapas as Regides Auténomas dos Acores e da
Madeira, devido ao reduzido nimero de conce-
lhos existentes nas ilhas, que nao permite a apli-
cacgao dos referidos indices.
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Resultados

Caracteristicas gerais

Ao longo dos 11 anos em analise neste relato-
rio, foram frequentes em Portugal alteracoes
na estrutura e dindmica dos servigos hospitala-
res, com influéncia direta na sua participacao
no RENAC. Por outro lado, no registo central
observaram-se atrasos no estudo dos dados e
diminuicdo do contato com os registos locais. A
conjugacgao destas varias realidades tera estado
na origem da diminuicao do nimero 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-
saveis locais do registo e foram publicados re-
latérios com os dados em atraso. Fruto deste
trabalho, alguns colegas dos servigos hospitala-
res fizeram um enorme esforco para recuperar
e notificar ao RENAC casos em atraso. Por isso,
0s resultados apresentados neste relatério sao
ligeiramente diferentes dos apresentados nos
relatorios, ja publicados, referentes aos mesmos
anos em estudo 49,

Apesar dos esforgos descritos, a prevaléncia anu-
al de casos com AC notificados ao RENAC entre
2000 e 2010 é muito baixa. A diminuicdo do va-
lor da taxa de prevaléncia observada ao longo dos
anos e ilustrada na Tabela 1, ndo nos parece ser
resultado de uma diminuicdo do nimero de nas-
cimentos com AC mas antes, uma real subnoti-
ficacdo de casos. Em média, cerca de 70% das
instituicdes contatadas, publicas e privadas, acei-
taram participar no RENAC (Anexo 1). No entanto,
as notificacdes recebidas representam cerca de
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1% do total dos nascimentos (segundo dados pu-
blicados pelo INE) entre 2000 e 2010.

Tabela 1 - Evolucéo anual do nimero de notificagdes
enviadas ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas e prevaléncia de casos com
anomalia, nos anos de 2000 a 2010.

i Nu_rr_lero_de NUmero de Prevalén_c_ia de
notificacdes nascimentos* casos notificados
2000 1475 120700 122,2
2001 | 1434 113433 | 126,4
2002 1300 114970 13,1
2003 1057 | 113021 | 93,5
2004 1052 | 109721 | 95,9
2005 1002 | 109831 | 91,2
2006 742 105863 70,1
2007 840 | 102868 817
2008 944 | 104935 | 90,0
2009 | 774 | 99870 775
2010 882 101713 86,7
Total | 11502 | 1196925 96,1

* Fonte: Instituto Nacional de Estatistica (INE)

Os estudos internacionais estimam que 2% a 3%
dos nascimentos tenham uma AC, sendo esta al-
teragao detetada na fase pré-natal, ao nascer ou
nos primeiros tempos de vida 3.

Durante os anos agora estudados, foram calcula-
das as prevaléncias anuais com base no nimero
de casos enviados ao RENAC e, como se pode
observar na Figura 1, obtiveram-se valores de
prevaléncia de AC inferiores ao esperado, confir-
mando a muito possivel subnotificacdo 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 multiplos, em 2,9% apenas um dos fetos
era portador de AC.

21



140

—+— Prevaléncia de anomalia
120

100 -

N @ @
o S S
I I I

Prevaléncia de AC/10000 nasc.

0
N
2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

Anos

Figura 1 - Evolucéo anual da prevaléncia de casos com
anomalia congénita nos anos de 2000 a 2010,
enviados ao Registo Nacional de Anomalias
Congeénitas.

Cerca de 80% das gestacdes com AC termi-
naram no nascimento de uma crianga viva, em
17,4% das gestacOes 0s progenitores optaram
pelainterrupcéo 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 ecograficos em 79,6% (9155) dos
casos notificados, enquanto 16% (1835) tinham
como referéncia o tempo de amenorreia e 4,5%
(512) das notificagdes néo tinha qualquer informa-
cao acerca da idade gestacional na altura do nas-
cimento.

O gréfico da Figura 2 revela que ap6s 2005 se veri-
fica uma reducao da proporcao de gravidezes que
terminam no nascimento de uma crianca viva e um
aumento da proporcdo de IMG. Esta alteracdo de
tendéncia pode estar associada a uma detecédo
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 implementagao dos
testes de rastreio ¥,
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Tabela 2 - Descri¢é@o do total de notificacoes recebidas
pelo Registo Nacional de Anomalias Congénitas
relativas ao periodo 2000-2010, de acordo com
o local de nascimento, tipo de nascimento,
resultado da gestagdo e numero de individuos
malformados em cada parto.

Local de nascimento n %
Hospital 11 461 99,6
Domicilio 23 0,2
Outro 13 0,1
Desconhecido 5 0,0
Total 11 502 100
Tipo de nascimento n %
Simples 11107 96,6
Duplo 335 2,9
Triplo 14 0,1
Quéadruplo 1 0,0
Desconhecido 45 0,4
Total 11 502 100
N2 de fetos com AC n %
Nascimento simples 11 074 96,3
Nascimento multiplo

N° de malformados: 1 332 2,9

N° de malformados: 2 79 0,7
Desconhecido 17 0,1
Resultado da gestacéo n %
Nado-vivo 9192 79,9
Interrupcéo de gravidez 2002 17,4
Feto morto 186 1,6
Aborto espontaneo 101 0,9
Desconhecido 21 0,2
Total 11 502 100

Nao se verificam oscilagdes significativas entre
2000 e 2010, na proporcéo de gestagdes com AC
que terminaram em feto morto ou em aborto es-
pontaneo.

Em 43,7% das notificacbes recebidas, foi na fase
pré-natal que se detetou pela primeira vez um
exame alterado ou se diagnosticou uma AC.
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Figura 2 - Evolugéo anual da proporgéo de casos notificados
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas de
acordo com o resultado da gestacéo, nos anos de
2000 a 2010.

Nesta fase, a ecografia obstétrica foi o exame
gue mais vezes apresentou resultados alterados,
tendo detetado AC em 39,2% dos casos como se
observa na Tabela 3. Em 55,4% das notificacdes,
a presenca de pelo menos uma anomalia foi dete-
tada ou no momento do nascimento, ou até ao fim
do primeiro més de vida. Para 4,5% dos registos
nao foi possivel obter informagao sobre a fase da
gravidez em que foi detetada uma AC ou qual o
exame alterado, porque os notificadores néo tive-
ram acesso a essa informacéo. Também se conta-
bilizaram aqui as situacdes em que a gravidez nao
tinha sido vigiada.

Independentemente do momento de detecéo da
primeira AC, 93,7% dos fetos ou dos recém-nasci-
dos estava vivo quando foi feito o diagnoéstico. Em
0,7% dos registos recebidos esta informagao néo
estava preenchida.

QO rastreio bioguimico (independentemente do tipo
de rastreio utilizado) foi o primeiro exame alterado
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Tabela 3 - Descri¢ao do total de notificagdes recebidas
pelo Registo Nacional de Anomalias Congénitas,
relativas ao periodo 2000-2010, de acordo com
momento de identificagao da 1% anomalia, o
estado do Feto/RN na identificagdo da
1% anomalia, 1° exame alterado e realizacdo de
estudo morfolégico.

Identificagdo da 12 anomalia n %

Diagndstico pré-natal 5030 43,7
Ao nascer 4090 35,6
Até 1 semana de vida 1911 16,6
Entre 1 e 4 semanas de vida 371 3,2
Na autépsia 57 0,5
Desconhecido 43 0,4
Total 11 502 100
Estado feto/RN na 12 anomalia n 2,9
Vivo 11191 97,3
Morto 227 2,0
Desconhecido 84 0,7
Total 11 502 100
Primeiro exame alterado n %

Sem resultados alterados 6036 52,5
Ecografia IG < 14 semanas 603 5,2
Ecografia IG 14 - 22 semanas 1467 12,8
Ecografia IG > 22 semanas 1643 14,3
Ecografia IG desconhecida 794 6,9
Rastreio bioquimico* 70 0,6
Amniocentese/BVC 362 3,2
Outros testes positivos 6 0,05
Desconhecido/ Nao fez exames 521 4,5
Total 11 502 100
Ecografia obstétrica* n %

Nao realizou no 1°T nem no 2°T 17 0,7
Realizou no 2°T mas nao no 1°T 26 1,0
Realizou no 1°T mas n&o no 2°T | 388 14,9
Realizou no 1°T e 2°T | 466 17,9
Desconhecido 2143 82,4
Total 2600 100

* Dados obtidos a partir de 2008
IG - idade gestacional;  BVC Biopsia de vilosidades corionicas; T - trimestre

em 0,6% dos casos notificados. No entanto, ndo
se pode comparar 0s valores desta variavel com
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0s de outros métodos de detecao precoce referi-
dos anteriormente, uma vez que a questao sobre
este teste so foi incluida no questionario do RE-
NAC em 2008. A mesma situacao se aplica ao nu-
mero e tipo de ecografias obstétricas realizadas
Cuja questao também foi introduzida no mesmo
ano. O estudo sobre a realizagao de ecografia du-
rante a gravidez esta igualmente comprometido
pelo facto de 82,4% dos registos recebidos entre
2008 e 2010 nao ter esta resposta preenchida.

Observa-se na Figura 3 a influéncia das ativi-
dades dos Centros de diagnéstico pré-natal no
diagnostico precoce de casos de AC, com um
aumento de cerca de 10% do numero de ca-
sos detetados durante a gravidez entre 2005
e 2010 (esta percentagem pode estar subesti-
mada pois depende da participacdo dos servi-
cos de obstetricia no RENAC, sobretudo no caso
das IMG - ver Anexo 1). No mesmo periodo ob-
serva-se uma diminuicdo da percentagem de ca-
sos diagnosticados na altura do parto. Ja entre o
1° e 0 28° dia de vida, a percentagem de casos

0,6 4
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0,4 -
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0,1 4

0
T T T T
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—— Diagnostico pré-natal
—=— No parto/ ao nascer

Entre 1 a 28 dias de vida

Figura 3 - Evolugédo anual da proporgao de casos notificados
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas de
acordo com o identificagdo da 1? anomalia, nos
anos de 2000 a 2010.
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de AC detetados, mantem-se relativamente cons-
tante ao longo dos anos em estudo. Esta situacao
esta provavelmente relacionada com a presenca
de patologias que s6 sdo observadas apds o nas-
cimento.

Um dos objetivos da revisdo do questionario do
RENAC efetuada em 2008, foi a introducéo de
questdes que permitam estudar mais profunda-
mente as atividades desenvolvidas pelos Cen-
tros de Diagnostico Pré-natal. Uma das questoes
adicionadas tem por objetivo conhecer o mo-
tivo da realizagdo de exames invasivos e a sua
analise 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 alteragbes ecograficas fo-
ram o principal motivo da colheita de produtos
fetais (23,7%), seguido da idade materna (8,6%)
e do rastreio bioquimico positivo (1,7%). Em 0,7%
das notificagdes foi selecionada a opc¢do “ou-
tra razao”, estando incluidos nesta variavel os es-
tudos familiares ou o risco de infecao fetal apds
doenca infeciosa materna. Em 2,3% das notifi-
cagbes 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
coriénicas (5,7%). Refira-se que em 66,0% dos re-
gistos recebidos pelo RENAC esta questdo nao
estava preenchida, o que impede uma completa
apreciagao da realidade.

Entre 2000 e 2010 foi realizado o cariotipo em
33,9% dos casos com AC, tendo sido encontrado
um resultado patolégico em 13,4% das notifica-
coes. Em 2,1% dos Feto/RN o resultado do carioti-
po era desconhecido e em 0,2% foi inconclusivo.
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Tabela 4 - Descricao do total de notificacdes recebidas pelo
Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de
acordo com realizagao de colheita de produtos
fetais, exame invasivo realizado e resultado do
estudo citogenético.

Colheita produtos fetais* n %
N&o proposta 1607 61,8
Sﬁgggﬁcgw alteracéo 617 03,7
Realizou por idade materna 224 8,6
Proposta mas recusada \ 60 \ 2,3
Floguiico postive. “ 7
Realizou por outra razao \ 18 \ 0,7
Desconhecido 30 1,2
Total | 2 600 . 100
Exame invasivo realizado* n %
Amniocentese 714 27,5
Bidpsia de vilosidades 148 5,7
Cordocentese 21 0,8
Desconhecido 1717 66,0
Total 2 600 100
Cariotipo n %
N&o realizado 7462 64,9
Sim, resultado normal 2095 18,2
Sim, resultado patolégico 1542 13,4
Sim, resultado desconhecido 239 2,1
Inconclusivo 27 0,2
Desconhecido 137 1,2
Total 11 502 100

* Dados colhidos a partir de 2008

O Feto/RN

Nos onze anos em estudo, 54,9% das notifica-
¢0Oes recebidas pertenciam a individuos do sexo
masculino e 43,4% a individuos do sexo femini-
no. Em 0,3% dos nascimentos com AC obser-
vou-se uma ambiguidade sexual e em 1,4% das
notificac6es nao estava registada qualquer refe-
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réncia ao sexo do individuo (Tabela 5). Esta falta
de informagéo observa-se sobretudo na notifica-
cao de fetos com poucas semanas de gestacéo
e pode ser provocada pela dificuldade em diag-
nosticar o sexo fetal através da avaliagdo macros-
copica. Nestes casos, 0 recurso a informagao
obtida através do estudo anatomopatologico po-
deré ser fundamental para o preenchimento mais
completo do questionario do RENAC.

Tabela 5 - Descricéo do total de notificagbes recebidas
relativas ao periodo 2000-2010, de acordo com
0 Sexo nos casos reportados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.

Sexo n %

Feminino 4989 43,4
Masculino 6317 54,9
Ambiguo 33 0,3
Desconhecido 163 1,4
Total 11 502 100

Entre 2000 e 2010, como se observa na Figura 4,
a proporcéo de casos de AC do sexo masculino é
sempre superior a do sexo feminino e s6 no ano
de 2010 os valores para ambos 0S SEX0S Se apro-
ximam.

140 -
120
100
80 -
60 -

40 -

Prevaléncia AC/ 10000

—*— Masculino
20 -
—=—Feminino

0
T 1 T T T T T T T ]

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

Figura 4 - Evolugado anual da prevaléncia nos casos
notificados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas de acordo com 0 Sexo, Nos anos
de 2000 a 2010.
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No total dos 9192 nascimentos de criangas vivas
com AGC, 76,1% sobreviveu para além da primei-
ra semana de vida e 21,8% faleceu durante a 1?
semana de vida.

A autépsia foi realizada em 81,6% dos casos de
obitos em recém-nascidos, fetos mortos e inter-
rupcoes meédicas da gravidez. Em 75,9% das au-
tépsias realizadas o centro notificador conhecia
0 resultado do estudo anatomopatol6gico mas,
em 5,7% das autdpsias realizadas o centro notifi-
cador néo teve acesso ao relatoério (Tabela 6).

Tabela 6 - Descricéo do total de notificacdes recebidas
pelo Registo Nacional de Anomalias Congénitas
relativas ao periodo 2000-2010, de acordo
com sobrevivéncia para além da 12 semana e
realizac@o de autopsia.

Sobrevivéncia para além da

12 semana de vida n e

Sim 8754 76,1
Nao 2509 21,8
Desconhecido 239 2,1

Total 11 502 100
Realizagao de autépsia n %

Sim -resultado conhecido 1949 75,9
Desconhecido 296 11,5
Nao realizada 162 6,3
Sim -resultado desconhecido 146 57
Feto macerado 14 0,5
Total 2 567 100

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 diagnostico de uma AC aconteceu na
fase pré-natal, o feto tinha, em média, 22 sema-
nas de gestacao.
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Caracteristicas maternas

Caracteristicas sociodemograficas

Nos relatérios anteriores ndo foi apresentada qual-
quer anélise de dados relativos a histéria pessoal
da gravida, ou do pai do Feto/RN, devido a per-
centagem elevada de notificagdes em que se veri-
ficava a auséncia total de informagéo relacionada
com estas questdes, realidade referida nessas pu-
blicacdes & 4 8,

Neste relatorio apresenta-se uma breve analise
descritiva das caracteristicas maternas e pater-
nas, antecedentes pessoais e exposi¢des da gra-
vida durante a gestacdo, uma vez que para o total
dos anos em estudo 0 nUmero de casos é maior
e conseguimos obter uma amostra mais robusta,
comparando com a realidade dos relatérios ante-
riores.

Em relacdo a idade da gravida na altura do parto,
a maior percentagem de nascimentos com AC
observou-se nas idades compreendidas entre 0s
25 e 0s 34 anos, 0 que corresponde, segundo
o INE, aos intervalos de idade em que ocorre a
maioria dos nascimentos em Portugal .

Avaliando a situacéo da gravida perante o0 empre-
go, verificou-se que 71,6% das mulheres desen-
volviam uma atividade profissional remunerada,
19,6% tinham uma atividade ndo remunerada
(donas de casa), 6,3% estavam desempregadas
e 2,5% eram estudantes.

Agrupadas as atividades profissionais de acordo
com a tabela de Classificacdo Nacional de
ProfissOes, cerca de 26% das gravidas eram traba-
lhadoras ndo qualificadas, 23,5% desenvolviam
atividades intelectuais ou cientificas, 22% eram
vendedoras ou pessoal dos servicos, 17,5% tinham
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profissdes administrativas ou similares. Em 20,9%
dos registos recebidos, a informacéo sobre a pro-
fissdo da gravida nao estava preenchida como se
observa na Tabela 7.

Desde 2008 foi introduzida uma variavel que tem
por objetivo estudar a relagao entre o pais de ori-
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gem dos progenitores e 0 nascimento de uma
crianca com AC. A analise dos dados disponiveis
revela uma enorme dispersao em termos mun-
diais, dos paises de origem destas mulheres,
mas nao permite uma analise estatistica uma vez
que 76,6% dos registos nao tinha esta variavel
preenchida.

Tabela 7 — Descricdo do total de notificagdes recebidas pelo Registo Nacional de
Anomalias Congénitas relativas ao periodo 2000-2010, de acordo com
a idade da mae, ocupagao/profissao.

Grupo etério
<15 anos
15-19 anos
20-24 anos
25-29 anos
30-34 anos
35-39 anos
40-44 anos
45-49 anos
250 anos

Total

Situagdo perante o emprego
Ativa
Desempregada
Dona de casa
Estudante
Reformada
Total

Ocupacao

Trabalhadora néao qualificada

Especialista das profissdes intelectuais e cientificas

Pessoal dos servicos e vendedoras

Pessoal administrativo e similares

Quadros superiores da administragao publica,
dirigentes e quadros superiores de empresas

Operarias, artifices e trabalhadoras similares

Técnicas e profissionais de nivel intermédio

Operadoras de instalagbes e maquinas e
trabalhadoras da montagem

Forgas armadas
Total

Desconhecido

n %
12 0,1
510 4,7
1694 15,7
3140 29,0
3113 28,8
1778 16,4
523 4,8
43 0,4
1 0,0
10 814 100
n %
6509 71,6
577 6,3
1778 19,6
225 2,5
4 0,0
9093 100
n %
1658 25,5
1528 23,5
1418 21,8
1138 17,5
2177 4,3
229 3,5
179 2,7
51 0,8
28 0,4
9093 100
2409 20,9
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Considerando a paridade, verifica-se que 40,2%
das mulheres eram nuliparas, em 42% dos casos
a gravida ja tinha tido uma ou duas gravidezes e
9,2% tinha tido trés ou mais gravidezes anterio-
res a que foi objeto de registo.

Aprofundando um pouco mais a historia obstétri-
ca, observou-se que em 53,8% das notificagdes,
a gravida tinha tido um ou dois abortos, 20,9%
tinham optado por uma interrupcdo médica da
gravidez por feto malformado e 7% tinham tido
pelo menos uma gravidez que terminou em feto
morto (Tabela 8).

Tabela 8 - Descrigéo do total de notificacdes recebidas
relativas ao periodo 2000-2010, de acordo com
gestacdes anteriores, nos casos reportados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Gestacdes anteriores n %

Nulipara 4631 40,2
1 ou 2 gestaces \ 4826 L 420
3 ou mais gestagoes 1056 9,2
Desconhecido \ 989 . 86
Total 11 502 100
Abortos espontaneos \ n \ %

0 1353 43,0
10u2 \ 1697 . 538
3 ou mais 100 3,2
Total \ 3150 | 100
Interrupcoes da gravidez n %

0 1627 78,2
1ou2 434 20,9
3 ou mais 19 0,9
Total 2080 100
Feto morto n %

0 1671 92,9
1ou2 125 7,0
3 ou mais 2 0,1

Total 1798 100
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Nos anos em analise, 1,6% dos casais que teve
um Feto/RN com AC recorreu a técnicas de re-
producao medicamente assistida mas néo existe
qualquer informacdo sobre a técnica utilizada,
porque essa variavel sé mais tarde foi introduzi-
da no questionario.

Comportamentos maternos

Os comportamentos maternos durante a ges-
tacdo foram desde sempre objeto de estudo no
ambito das AC. Por esse motivo, questdes rela-
cionadas com o consumo de tabaco, alcool ou
toxicodependéncia da gravida, sobretudo no 1°
trimestre de gravidez, fazem parte do questiona-
rio do RENAC desde a sua origem, em 1997.

Estas variaveis foram analisadas apenas num dos
relatorios anteriores, devido a uma percentagem
razoavel de notificacdes sem qualquer informa-
cdo em relagdo a estas questdes. Neste rela-
torio 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 gravidas, 2,8% das gestan-
tes assumiu o consumo de bebidas alcodlicas e
a toxicodependéncia foi confirmada por 0,7% das
mulheres.

A Tabela 9 revela que a distribuicdo de consumo
diario 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 informagao sobre con-
sumo de tabaco n&o estava preenchida.




Tabela 9 - Descrigao dos habitos de consumo de tabaco,
alcool e de drogas pelas gravidas, nos anos
2000-2010, nos casos reportados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.

Consumo de tabaco n %
Nao 8583 74,6
Sim L1128 98
até 5/ dia 384 41,38
5-10 /dia Cst7 | 3416
10-20 /dia 199 21,44
>20 dia 28 302
Sub-total 928
Desconhecido \ 1796 \ 15,6
Total 11 502 100
Consumo de alcool n %
Nao 9315 81,0
Sim 35 28
Esporadico 72 26,09
Ligeiro \ 21 | 761
Moderado 137 49,64
Excessivo .46 1667
Sub-total 276
Desconhecido o862 | 162
Total 11 502 100
Toxicodependéncia n %
Nao 9616 83,6
Sim . 8 | o7
Ei;ler:;rlri::i do SNC (cocaina, 3 5.17
Depressores do SNC (opiaceos) \ 26 \ 44,83
Canabis e derivados 11 18,97
Combinagao estimulante \ 18 31,08
Sub-total 58 100
Desconhecido . 1808 | 157
Total 11 502 100

Nas 325 (2,8%) mulheres que assumiram ter in-
gerido alcool pelo menos durante o 1° trimestre
de gravidez, foi referida uma frequéncia modera-
da por 49,6% das gravidas, cerca de 26% referiu
um consumo reduzido e 16,6% das mulheres as-
sumiu um consumo excessivo de bebidas alco-
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Olicas. Em 16,2% das notificagoes, esta variavel
nao estava preenchida.

A toxicodependéncia foi referida por 83 (0,7%)
mulheres. Os opiaceos foram os mais utilizados
(44,8%), seguidos pelo consumo de estimulantes
(31%) e pelo consumo de canabis e seus deriva-
dos (19%).

Em 15,7% das notificacbes, esta questdao nao
estava preenchida.

Em Portugal, desde 1998 que € considera-
da uma componente base dos cuidados pré-
concecionais a suplementagao com acido félico
das mulheres que desejem engravidar. Esta re-
comendacgao da Diregao-Geral da Saude foi re-
vista em 2006 e preconiza que toda a mulher
que deseja engravidar deve iniciar suplemento
com &cido fdlico, pelo menos dois meses antes
de suspender 0 método contracetivo utilizado.
Estas recomendacgbes tém por base estudos que
demonstram a importancia do uso desta vitami-
na na prevengao primaria dos defeitos do tubo
neural (DTN) (19,

A questéo sobre a utilizacdo do acido folico foi in-
troduzida no questionario do RENAC em 2004.
Entre 2004 e 2010 observa-se um aumento ligeiro
na percentagem de gréavidas que iniciaram o su-
plemento com &cido félico antes da gravidez mas,
apenas 6,2% das mulheres utilizou esta medida
preventiva como se pode observar na Tabela 10.
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Tabela 10 - Descri¢ao do periodo de inicio de consumo de
acido félico pelas maes no total de notificagbes
recebidas pelo Registo Nacional de Anomalias
Congénitas, relativas aos anos 2004 - 2010.

Acido félico nesta gravidez * n %

Sim, inicio antes da gravidez 718 6,2
Sim, inicio no 1° trimestre 3062 26,6
N&o tomou 528 4,6
Desconhecido 7194 62,6
Total 11 502 100

* Dados colhidos a partir de 2004

A grande maioria das gravidas iniciou a toma de
4cido folico durante o 1° trimestre da gravidez
(26,6%), como se pode observar na Figura 5, o
gue compromete a reducdo da prevaléncia dos
DTN, uma vez que o encerramento do tubo neural
acontece antes do final do 1° més de vida do em-
brido, altura em que, numa gravidez nao planeada,
a mulher pode ndo suspeitar estar gravida.

Sublinhe-se que entre 2004 e 2010, 62,6% dos
registos recebidos néo tinha esta questdo preen-
chida. Apesar de se observar uma redugao pro-
gressiva da percentagem de notificagbes sem
informacao sobre 0 uso do acido félico, a ausén-
cia de informagao introduz um viés nos resulta-
dos e dificulta uma avaliacdo mais precisa sobre
a adesao das mulheres a esta medida de preven-
¢ao primaria.

Neste estudo considera-se como “ndo tomou”
4cido folico, as gravidas que iniciaram o consu-
mo desta vitamina ap6s o primeiro trimestre da
gravidez (Figura 5).

Um dos objetivos do RENAC é contribuir para a
identificacdo de fatores externos associados a
ocorréncia de AC. Sabendo que o uso de medi-
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Figura 5 - Evolugao anual dos casos notificados de acordo
com a toma de acido félico, nos anos de 2000 a
2010, nos registos enviados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.

camentos durante a gravidez pode ser teratogé-
nico para o feto, a Figura 6 apresenta os dados
acerca da utilizacdo de medicamentos durante o
1° trimestre de gravidez. Estes dados nunca ha-
viam sido objeto de analise em qualquer relatério
do RENAC, sobretudo devido ao baixo grau de
preenchimento desta variavel (46,4%).

Nos onze anos em estudo, 45,6% das mulheres
refere ndo ter tomado qualquer medicamento du-
rante os primeiros 3 meses de gravidez (exclui-se
0 uso de vitaminas como é&cido félico ou ferro) e
7,9% afirmam ter consumido pelo menos um me-
dicamento no 1° trimestre.

Agrupados os medicamentos de acordo com al-
guns dos grandes grupos do indice Nacional Tera-
péutico, verificou-se que o grupo dos antisséticos,
antibidticos e antivirais foi 0 mais referido como
sendo utilizado nos primeiros trés meses de gra-
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Sim mas sem informagao ) 2,0%
Anticoagulantes e antitrombéticos 7\_) 2,4%
Anti-asmaticos agents 7_) 3,6%
Anti-epiléticos 7_) 4,3%
Antitiroideus 7_) 5,0%
Insulina e antidiabéticos orais N 5,9%

Anti-arritmicos e anti-hipertensores

Hipnéticos, sedativos e psicotropicos

10,6%

10,8%

®
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Outros
Analgésicos, antipiréticos e anti-inflamatérios

Antissépticos, antibiéticos, antivirais

13,1%

13,4%

) 29,0%

0 0,05

011 0,15 0,2 0,25 0,3 0,35

Figura 6 - Distribuicao percentual de medicamentos tomados pela grévida durante o 1° trimestre
da gravidez, nos casos de anomalia congénita reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.

videz (29%), seguido do grupo dos analgési-
cos, antipiréticos e anti-inflamatérios (13,4%). No
grupo denominado “Outros”, incluem-se por de
maior utilizagdo, os anti-histaminicos (0,83%), as
hormonas sexuais (0,83%), as vacinas (0,73%),
atropinicos, antiespasmaodicos e esteroides adre-
nocorticais (0,62% cada), tocoliticos (0,41%), en-
tre outros.

Em 2% dos registos néo estava identificado o
grupo a que pertencia 0 medicamento utilizado
pela gravida.

Doenca materna: doenga cronica,
anomalia congénita e doenca durante
a gravidez

Doenca cronica materna

No periodo de 2000 a 2010, a prevaléncia de do-
enca cronica 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 tendéncia de
proporcdes). Em 10,3% dos registos enviados ao
RENAGC, néo existia referéncia a presenga, ou nao,
de qualquer doenca crénica materna. E importan-
te referir que, mercé do esforgo dos notificadores,
a subnotificacao desta variavel sofreu uma redu-
céo para cerca de 5% em 2009 e 2010 (Figura 7).
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Figura 7 - Prevaléncia de gravidas com informacéo registada sobre presenga, ou ndo, de pelo menos uma doenga
cronica entre 2000 a 2010, nos casos reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

As doengas cronicas maternas mais notificadas
foram a asma (40,9%), as patologias da tirdide
(22,8%), a epilepsia (14,9%) e a diabetes mellitus
(10,7%). Em percentagens muito baixas também
foi referida patologia renal, psiquiatrica e diversas
doencas metabdlicas (Figura 8).

Anomalia congénita materna

Nos anos em estudo, 2,5% das gravidas eram
portadoras de pelo menos uma anomalia congé-
nita mas ndo se obteve informacéo em relacdo a
esta variavel em 10,7% dos registos recebidos.

Obesidade 7_) 5,2%
HTA N 5,5%
Hipertiroidismo NOS* N 8,1%
Diabetes mellitus NOS* N 10,7%
Hipotiroidismo NOS* N ) 14,7%
Epilepsia NOS* N ) 14,9%
Asma NOS* 7 ) 40,9%
\ \ \ \ \ \ \ \ \
0 0,06 0,1 0,15 0,2 0,25 0,3 0,35 0,4 0,45

* NOS - Nao especificada

Figura 8 - Distribuicao percentual de doengas crénicas maternas reportadas ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.
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Doenca materna durante a gravidez

Foi diagnosticada a presenca de pelo menos uma
doenga (normalmente aguda mas também croni-
ca, sem diagndéstico anterior) durante o primeiro
trimestre da gravidez em 9,0% das gravidas mas,
em cerca de 42% dos questionarios recebidos en-
tre 2000 e 2010, nao se obteve qualquer informa-
cao sobre esta questao. Assim, devido a elevada
percentagem de registos sem informacao, deve-
se olhar para os valores apresentados na Figura 9
com alguma cautela, sabendo que os valores po-
dem estar subestimados.

A doenga materna aguda mais vezes diagnosticada
durante o primeiro trimestre da gravidez foi a “Infe-
¢éo urinéria” (32,7%), seguida da “Hipertensao du-
rante a gravidez” (15%) e da “Diabetes gestacional”
(13%). Em “Outras” estéo incluidas doencas com
pouca expressao percentual isoladamente, como é
0 caso da rubéola (1 caso), herpes simplex, varice-
la ou toxoplasmose (Figura 9).

EclampsiaNOS* [ 1,0%

Doengas de incluséo citomegalica [0 1,1%

Sifis 1D 1.8%
2,7%

HIV ) 4.2%

Hepatite Viral NOS *
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Sabendo que os fatores ambientais podem estar
na génese das AC, desde o inicio que o questio-
nario do RENAC inclui uma questao relacionada
com o contacto da gravida 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 0s pequenos numeros, decidimos analisar
esta variavel para os anos em estudo.

A exposicao a agentes quimicos apresenta a maior
percentagem de casos (54,7%), incluindo-se nes-

L]

te grupo o contacto com “colas”,

LS

4cidos”, “tintas”,
"pesticidas” entre outros. Alguns dos casos inse-
ridos neste grupo podem nédo ser um “verdadeiro”
contacto com substancias teratogénicas pelo que
esta variavel precisa de mais informacéo de modo

a controlar possiveis vieses (Tabela 11).

Anemia P ) 52%
Outras 7% 11,3%
Gripe 7—) 11,5%
Diabetes gestacional N ) 13,6%
Hipertensao durante a gravidez o ) 15%
Infeccao urinaria o 32,7%
\ \ \ \ \ \ |
0 0,05 0,1 0,15 0,2 0,25 0,3 0,35

* NOS - Nao especificada

Figura 9 - Distribuic@o percentual de doengas maternas detetadas durante o 1°trimestre da gravidez
entre 2000 e 2010, nos casos reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Tabela 11 - Descri¢do das exposi¢cdes da gravida a agentes
teratogénicos nos anos 2000-2010, nos casos
reportados ao Registo Nacional de Anomalias

Congénitas

Agente teratogénico n %

Agentes quimicos 81 54,73
Agentes medicamentosos 23 15,64
Ambiental 1 7,43
Radiagao 23 15,54
Calor excessivo 10 6,76
Total 148 100

O grupo “calor excessivo” refere-se a situacdes de
trabalho junto de fornos e similares e néo a tempe-
ratura atmosférica elevada.
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Caracteristicas paternas

Caracteristicas sociodemograficas

Ao longo dos anos em estudo, foi sempre muito sig-
nificativa a percentagem de registos recebidos sem
qualquer informacao acerca do pai do Feto/RN e,
por isso, ndo foi analisada a informagao relativa a
este progenitor nos relatdrios anteriores.

No total dos 11 anos em andlise, 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
notificacdes recebidas pelo RENAC néo estava
referida a idade paterna.

Tabela 12 Idade do pai n %
- Descrigao do total de notificagdes 1024 1046 1.2

recebidas pelo RENAC relativas ao ehads 1 Bl 1 9

periodo 2000-2010, de acordo com 35-54 | 3014 | 32,4

a ocupagao do pai. >55 \ 43 | 046
Total | 9302 | 100
Situagao perante o emprego n %
Ativo 8137 | 7965
Desempregado i 192 i 2,3
Domeéstico | 4 | 0,1
Estudante i 63 i 0,7
Reformado | 34 | 0,4
Total i 8430 i 100
Ocupagao n %
Trabalhadores ndo qualificados 2081 25,6
Operarios, artifices e trabalhadores similares 1881 23,1
Especialistas das profissoes intelectuais e cientificas 1119 13,8
Pessoal dos servigos e vendedores 1089 13,4
Operadores de instalagcdes e maquinas
e trabalhadores da montagem 694 8.5
Quadros superiores da administragdo publica,
dirigentes e quadros superiores de empresas 4r2 58
Pessoal administrativo e similares 377 4,6
Técnicos e profissionais de nivel intermédio | 249 | 3.1
Forcas armadas | 131 | 1,6
Agricultores e trabalhadores qualificados | |
da agricultura e pescas 44 0.5
Total | 8137 | 100
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Nas 8430 notificagbes com informacgdo sobre a
profissdao do pai, 96,5% dos pais desenvolviam
uma atividade profissional, cerca de 2% estavam
desempregados e 0s restantes eram estudantes
ou reformados. Considerando as ocupacdes, ob-
serva-se que 25,6% eram trabalhadores néo qua-
lificados, 23,1% eram operarios ou artifices, 13,8%
desenvolviam atividades intelectuais ou cientificas
e 13,4 % trabalhavam nos servigos e nas vendas.
Em 26,7% dos registos, a questdo sobre a profis-
s&0 nao estava preenchida (Tabela 12).

Anomalia congénita paterna

Em 1,7% das notificacdes recebidas, o pai do
Feto/RN era portador de pelo menos uma ano-
malia congénita mas em 19,7% dos questiona-
rios nao se obteve informacado em relacao a esta
variavel.

Caracteristicas dos familiares de ambos
0S progenitores

Em 70,6% dos registos recebidos entre 2000 e
2010 né&o 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 variaveis encontrou-
se uma percentagem entre 0s 22% e 0s 28% de
registos que ndo tinham dados. Sdo considera-
dos familiares os irmaos do feto, 0s avos, 0s tios
e primos em varios graus (Tabela 13).
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Tabela 13 - Descricé@o do total de notificacoes recebidas
pelo RENAC relativas ao periodo 2000-2010,
de acordo com a existéncia de anomalias nos
familiares maternos e paternos.

Anomalias nos familiares da mae n %
Néo 8116 70,6
N&o sabe 2553 22,2
Outra 473 41
e
A mesma e outra 31 0,3
Total 11 502 100
Anomalias nos familiares do pai n %
Nao 7861 68,3
N&o sabe 3266 28,4
Outra 228 2,0
A mesma anomalia

(igual ao Feto/RN) 138 1,2
A mesma e outra 9 0,1
Total 11 502 100

Em 2% das notificacGes recebidas verificou-se
uma relacéo de consanguinidade entre 0s proge-
nitores mas, 20% dos inquéritos nao tinha esta
questao preenchida.
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Distribuicdo dos casos com AC por
area geografica da residéncia das
maes

Sendo o RENAC um registo de base populacional
tem por objetivo determinar a prevaléncia das AC
considerando a sua distribuicdo geografica, de
acordo com o local de residéncia da gravida du-
rante a gestacéo.

A Figura 10 apresenta a evolucdo anual da preva-
léncia de nascimentos com AC por regi@o geogra-
fica com base na residéncia da gravida durante
a gestacao, notificados ao RENAC entre 2000 e
2010.

As alteracdes na tendéncia da prevaléncia de AC
ao longo dos anos em estudo, para cada regiao
geografica, pode refletir tendéncias reais mas tam-
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bém o maior ou menor esforgo de notificagao por
parte dos registos locais. Assim, deve-se olhar
com algum cuidado para o gréfico da Figura 10.

A percentagem de registos em que a regido de
residéncia da gravida ndo estava referida varia,
para 0s anos em analise, entre 0% e 4%.

De modo a ultrapassar as dificuldades referi-
das acima com a avaliagdo anual da prevalén-
cia de casos com AC, foi calculada a taxa de
prevaléncia para a totalidade do periodo em
estudo, em funcdo do concelho de residén-
cia da mée. Esta taxa foi cartografada, tendo
como referéncia a escala de valores internacio-
nalmente aceite '? 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.

0 N
\ \ \ \
2000 2001 2002 2003 2004

—#—Alentejo

—O— Lisboa e Vale do Tejo

20056 2006 2007 2008 2009 2010

=¥ Centro —*— Algarve —&— RA Madeira

Norte RA Agores

Figura 10 - Evolugao anual da prevaléncia de nascimentos com anomalias congénitas reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas, de acordo com a regiéo de residéncia da mae nos anos de 2000 a 2010.
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A Figura 11 revela que a prevaléncia de casos de
AC &, para a maioria dos concelhos de Portugal,
inferior a 199,9 por 10000 nascimentos/ano.

Os concelhos em que o valor ¢ 200 por 10000
nascimentos/ano ou superior tendem a aglome-
rar-se geograficamente. De igual forma, grande
parte dos concelhos para 0s quais ndo ha qual-
quer caso de AC registado sao geograficamente
limitrofes, constituindo um aglomerado formado
por Vila Nova de Poiares, Arganil, Gois, Pampi-
lhosa da Serra e Pedrogao Grande.

O indice global de Moran apresenta um valor z de
6.4 e um valor p<0.001, que permitem inferir que a
probabilidade da distribuicdo das taxas de preva-
|éncia dos concelhos ser aleatoria é inferior a 1%.

A Figura 12 apresenta os aglomerados das taxas
de prevaléncia, calculados através do indice local
de Moran.

[ ] 01-199,9
B 200,0-299,9
B --3000
[] semregisto
[] Regiao Saude

Prevaléncia de casos de anomalias por 10000 NV e FM

_ Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2000/2010

Clusters

I Atto-Alto
- Baixo-Baixo
[ Regiao Saude

Figura 12 - Aglomerados de casos de anomalias congénitas
(/10000 nascimentos) nos concelhos de Portu-
gal Continental, reportadas ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas no periodo de 2000 a
2010 (indice Local de Moran).
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Figura 11 — Prevaléncia de casos de AC (/10000) nos concelhos de Portugal Continental e Regides Autonomas no total dos
anos de 2000 a 2010 reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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ldentificam-se aglomerados de valores elevados
em concelhos dos distritos de Faro, Leiria, Santa-
rém e Viseu, a saber:

= Monchique, Lagos, Portimédo e Lagoa, no Al-
garve;

= Albufeira, Loulé, S. Bras de Alportel, Faro,
Olh&o, Tavira, Vila Real de Santo Anténio e
Castro Marim, no Algarve;

= Nazaré, Alcobaca, Caldas da Rainha, Obidos,
Rio Maior, Santarém, Cartaxo, Alcanena, Qu-
rém, Torres Novas, Tomar, Vila Nova da Bar-
quinha, Entroncamento, Sardoal, Constancia,
Abrantes, Golega, Chamusca, Alpiarca, Aimei-
rim e Salvaterra de Magos, em LVT e Marinha
Grande, Leiria, Batalha, Porto de M6s e Vila de
Rei, no Centro;

= Viseu, Vila Nova de Paiva, Satéo e Aguiar da
Beira, no Centro.

A destacar
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Os aglomerados de valores baixos poderéo ter
alguma influéncia de subnotificagdo de casos,
tanto mais que englobam concelhos para os
quais ndo foi recebido qualquer registo pelo
RENAC no periodo de 2000 a 2010, o que esta
abaixo do valor expectavel.

E extremamente importante perceber até que
ponto estes aglomerados estdo relacionados
com a ocorréncia real de maior ou menor nimero
de casos ou, alternativamente, com a ja referida
maior ou menor notificacéo.

= Observou-se uma diminuigao da prevaléncia de casos com AC notificados nos anos 2000 a 2010,

apesar do esforgo de alguns centros notificadores em recuperarem casos anteriormente ndo envia-

dos ao RENAC. Esta diminuicao poderéa estar associada a uma subnotificacao de casos;

= Entre 0s anos 2005 e 2010 aumentou a percentagem de casos com AC detetados na fase pré-natal, o

que podera estar relacionado com uma maior oferta de acesso aos Centros de Diagnostico Pré-Natal;

= A prevencéo priméaria dos DTN pode estar comprometida considerando a reduzida percentagem de

mulheres que tomou &cido folico na fase pré-concecional, nos anos em estudo;

= E importante melhorar a quantidade e qualidade dos dados enviados ao RENAC sobre as caracteris-

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

fluéncia na génese das AC;

= |dentificaram-se aglomerados de nascimentos com AC em alguns concelhos de Portugal Continental,

para o total dos anos em estudo.

38



Parte |l

Epidemiologia das
Anomalias Congénitas




www.insa.pt

_ Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2000/2010

40



Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2000/2010

Resultados Tabela 14 - Frequéncia de anomalias congénitas simples
e multiplas reportadas ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas, entre 2000 e 2010.

Distribuicdo da prevaléncia de AC Tipo de anomalias n %
Os 11 502 casos de anomalias congénitas (AC) Simples 251 12
notificados entre 2000 e 2010 apresentavam um Multipla 31T i
. o 2 1781 15,49

total de 17 502 anomalias. Em 72,6% dos individu- ] 585 .
0s observa-se uma anomalia isolada e em 27,4% A - 2'83
dos casos foram diagnosticadas mais do que uma 5 168 1,46
anomalia para cada individuo (Tabela 14). 6 84 073
o 7 44 038

A distribuicdo de AC segundo o0s grandes grupos . 55 0
considerados na CID 10, para o conjunto dos anos 9 16 0.14
em anélise, esta representada na Tabela 15. 10 9 0,08
1 5 0,04

As anomalias cardiovasculares foram as mais pre- o , o6
valentes (38,87 casos/10000 nascimentos), segui- 13 5 0,02
das das alteragbes musculo-esqueléticas (29,09 14 2 0,02
casos/10000 nascimentos) e das anomalias do Total 11502 100

aparelho urinario (19,29 casos/10000 nascimen-
tos). As anomalias cromossémicas apresentaram
uma prevaléncia de 13,42 casos/10000 nascimen-
tos no mesmo periodo.

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

2000 - 2010

CID 10 Designacao a-rl;gtglaﬁzs % Pr</e1v g(l)%rz)cia
Q00 - Qo7 AC do sistema nervoso central 1249 7,1 10,44
Q10- Q18 AC do olho, ouvido, face e pescogo 972 5,6 8,12
Q20 - Q28 AC do aparelho circulatério 4653 26,6 38,87
Q30-Q34 | AC do aparelho Respiratorio 237 1,4 1,98
Q35 - Q37 Fenda labial e fenda palatina 658 3,8 5,50
Q38 - Q45 | AC do aparelho digestivo 829 47 6,93
Q50-Q56 | AC do aparelho genital 852 4,9 712
Q60 -Q64 = AC do aparelho urinario 2309 13,2 19,29
Q65 - Q79 ﬁw%secsg?égzq?e?gtsic%o e s482 1552 29,09
Q80 - Q89 Outras AC 655 3,7 5,47
Q90 - Q99 Anomalias cromossémicas 1606 9,2 13,42

Total 17 502 100 146,22




Comparando as prevaléncias dos grandes gru-
pos de AC registadas pelo RENAC em Portugal
entre 0os anos 2000 e 2010, com os valores apre-
sentados pelo registo europeu de anomalias -
EUROCAT - para 0s mesmos anos, observa-se
uma concordancia em relagao a hierarquia dos
grandes grupos com as prevaléncias mais eleva-
das (Anexo).

Considerando a influéncia que as anomalias cro-
mossémicas podem ter no aparecimento de
malformacdes estruturais, a Tabela 16 revela a
prevaléncia das AC por grandes grupos, depois
de terem sido retirados todos os casos com ano-
malias cromossomicas registadas pelo RENAC
entre 0s anos 2000 e 2010. Observam-se peque-
nas redugdes no valor da prevaléncia em todos
0s grandes grupos, sendo o grupo das AC do
aparelho circulatério o que revela uma maior di-
minuicao (3%).
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Distribuicao do total de anomalias por
grandes grupos segundo o sexo do feto
ou do recém-nascido e nascimento
simples ou multiplo

Para a maioria dos grandes grupos de AC obser-
va-se um equilibrio relativo na distribuicao percen-
tual das malformacdes por sexo (Figura 13). No
entanto, as AC do aparelho urinario e do aparelho
genital apresentam maior percentagem de ca-
s0s 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 individuos do sexo mas-
culino. Estas observacdes podem sugerir uma re-
lacao entre o sexo dos individuos e o tipo de AC.

Nas AC do SNC verifica-se maior percentagem
de notificagdes com referéncia a “sexo desco-
nhecido” (3,4%), talvez devido a idade gestacio-
nal precoce em que algumas AC deste grupo sao
diagnosticadas, conjugada com a opgao de IMG.

Tabela 16 — NUmero total, percentagem e prevaléncia de anomalias congénitas (/10000 nascimentos)
excluindo as anomalias congénitas cromossémicas, por grande grupo da CID 10,
reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas (AC) no periodo 2000 a 2010.

CID 10 Designacao
Q00 - Q07 | AC do sistema nervoso central
Q10-Q18 = AC do olho, ouvido, face e pescogo
Q20 - Q28 = AC do aparelho circulatério
Q30 - Q34 AC do aparelho respiratorio
Q35 - Q37  Fenda labial e fenda palatina
Q38-Q45  AC do aparelho digestivo
Q50-Q56 | AC do aparelho genital
Q60 - Q64 = AC do aparelho urinario
Q65 - Q79  AC do sistema musculo-esquelético
Q80 -Q89  Outras AC

Total

2000 - 2010
Total qe % Nascimentos Prevaléncia
anomalias /10000
1217 7.9 1196925 10,17
950 6,2 1196925 7,94
4297 27,9 1196925 35,90
236 1,5 1196925 1,97
651 4,2 1196925 5,44
807 5,2 1196925 6,74
847 5,5 1196925 7,08
2290 14,9 1196925 19,13
3447 22,4 1196925 28,80
639 4,2 1196925 5,34
15381 100 1196925 128,50
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Anomalias congénitas do sistema nervoso central

Anomalias congénitas do olho, ouvido, face
€ pescogo

Anomalias congénitas do aparelho circulatorio
Anomalias congénitas do aparelho respiratorio
Fenda labial e fenda palatina

Anomalias congénitas do aparelho digestivo
Anomalias congénitas do aparelho genital

Anomalias congénitas do aparelho urinario

Anomalias congénitas e deformagdes do
sistema musculo-esquelético

Outras anomalias congénitas

Anomalias cromossémicas néo classificadas
em outro local
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Figura 13 - Distribuigao das frequéncias 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
multipla (independentemente do ndmero de in-
dividuos malformados) verifica-se que as gravi-
dezes mdltiplas apresentam maior percentagem
de casos com AC do aparelho respiratério (70%,
0=0,001) e do aparelho digestivo (65%, p<0,001)
seguidas das AC do olho, ouvido, face e pescoco,
embora neste Ultimo grupo sem significancia es-
tatistica (Figura 14).

Nos partos simples observa-se maior percentagem
de anomalias cromossomicas (>60% p=0,002) e
AC do SNC (p=0,019) comparativamente aos par-
tos maltiplos.

Para os restantes grupos de AC verifica-se um re-
lativo equilibrio entre a percentagem de casos de
gravidez simples e casos de gravidez multipla.

Distribui¢ao do total das anomalias
congénitas de acordo com a idade
dos progenitores

A Tabela 17 descreve a prevaléncia do numero to-
tal de AC registadas pelo RENAC entre os anos
2000 e 2010, distribuidas pelos grupos etarios das
maes a data do parto, segundo o0s grupos etarios
utilizados pelo Instituto Nacional de Estatistica ©.

Observa-se uma prevaléncia moderadamente
mais elevada de AC no grupo etario inferior aos 15
anos de idade comparativamente aos valores ob-
servados nos grupos etarios seguintes. A partir do
grupo etario materno 35-39 anos voltam a obser-
var-se prevaléncias mais elevadas, em concordan-
cia com os resultados internacionais (19,

100%
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Anomalias congénitas do aparelho circulatério
Anomalias congénitas do aparelho respiratorio
Fenda labial e fenda palatina

Anomalias congénitas do aparelho digestivo
Anomalias congénitas do aparelho genital

Anomalias congénitas do aparelho urinario
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QOutras anomalias congénitas

Figura 14 - Distribui¢do da frequéncia de anomalias congénitas por grandes grupos segundo o tipo de nascimento,
reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo de 2000 a 2010.

Tabela 17 - Distribuicdo do numero total, frequéncia relativa (%) e prevaléncia (/10000
nascimentos) das anomalias congénitas reportadas ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas durante o periodo 2000 a 2010, de acordo com
a idade da gravida a data do parto.

Idade da mae n % Nascimentos Prevaléncia /10000
<16 15 0,09 864 173,61
15-19 804 4,88 60741 132,37
20-24 2663 16,17 191764 138,87
25-29 4686 28,46 367434 127,563
30-34 4779 29,02 374314 127,67
35-39 2721 16,52 166863 163,07
40-44 733 4,45 32076 228,62
45-49 64 0,39 1748 366,13
>50 1 0,01 152 65,79
Total 16466 100 1195956 137,68




Variacao na prevaléncia de algumas
anomalias congénitas especificas em
relacdo a idade da mae

A observacéo da Tabela 18 revela que na maioria
dos grandes grupos de AC nao se verifica oscila-
céo significativa nos valores da prevaléncia entre
os diversos grupos de idade das méaes. No entanto,
nas idades maternas inferiores a 20 anos observa-
se uma prevaléncia mais elevada da gastrosquisis
(3,9%0) e relativamente mais elevada da fenda labial
(2,27%o), em comparagao com outras idades mater-
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nas. Verifica-se, também, um aumento da prevalén-
cia das AC do aparelho circulatério nas idades ma-
ternas iguais ou superiores aos 35 anos, de acordo
com resultados de outros estudos. Mantém-se a
evidéncia de maior variacdo da prevaléncia de ano-
malias cromossémicas com o aumento da idade
materna. Nos anos em estudo a prevaléncia des-
te grupo de AC aumenta 28,41%. no grupo etario
35-39 anos face ao grupo etéario anterior e 83,59%o
a partir dos 40 anos de idade. Neste ultimo grupo
etério, a trissomia 21 foi diagnosticada em 58,57 %o
dos casos com alteragdes cromossomicas.

Tabela 18 - Distribuic@o da prevaléncia de anomalias congénitas especificas de acordo com a idade das mées a data do
nascimento, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.

<20 20-29 30-34 35-39 >40 Total p-value

Sistema nervoso central 10,88 10,55 8,63 10,37 10,30 9,93 <0,001
Anencefalia 1,95 1,79 1,23 1,50 0,29 1,54 0,007*

Espinha bifida 2,76 2,32 2,40 2,22 1,77 2,34 0,09

Encefalocelo 0,32 0,50 0,21 0,78 0,59 0,44 0,153

Hidrocefalia 1,46 1,73 1,58 1,68 2,94 1,70 0,853

Olhos, face, orelha e pescogo 9,90 7,42 7,48 8,33 8,83 7,73 0,016
Coracao e aparelho circulatério 28,73 34,53 35,24 40,63 52,39 35,81 <0,001
Aparelho respiratério 1,62 2,06 1,50 2,10 2,65 1,88 0,395
Fenda labial e/ou fenda palatina 7,63 5,51 4,89 4,61 4,41 5,27 <0,001
Fenda labial 2,27 1,38 1,31 0,90 1,47 1,34 0,024

Fenda palatina 3,41 2,18 2,48 1,98 1,77 2,30 0,008

Fenda labial e fenda palatina 1,95 1,95 1,10 1,74 1,18 1,63 0,007
Aparelho digestivo 8,77 6,21 5,90 7,01 8,24 6,41 0,038
Orgéos genitais 7,30 6,96 6,81 6,41 6,18 6,83 0,001
Aparelho urinario 14,12 18,40 17,95 19,18 17,07 18,11 <0,001
Aparelho osteomuscular 32,95 27,61 24,90 30,32 35,32 27,63 <0,001
Polidactilia 4,06 3,56 2,46 3,24 4,71 3,23 0,02

Sindactilia 3,08 2,45 2,62 3,12 2,65 2,63 0,417

Hérnia diafragméatica 0,65 1,20 1,23 1,62 2,65 1,28 0,686"
Onfalocelo 0,32 0,68 0,77 0,72 2,06 0,74 0,403
Gastrosquisis 3,90 1,07 0,40 0,36 0,29 0,89 <0,001*

Outras AC 5,84 5,40 4,27 5,69 5,89 5,13 0,046
Anomalias cromossémicas 5,19 6,78 10,10 28,41 83,59 12,94 <0,001
Sindrome de Down 2,92 2,93 4,94 17,50 58,57 717 <0,001
Simg?;gfig%"ﬁg;i 0,32 114 1,82 5,45 16,78 2,36 <0.00t"

* Pressupostos do teste de qui-quadrado néo verificados
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Variagao na distribuicao de algumas
anomalias congénitas especificas em
relacao a presenca de doenga cronica
materna

Nas gravidas com doenca cronica a maioria dos
fetos ou recém-nascidos apresentavam AC que se
distribuiam principalmente pelos seguintes grandes
grupos: 1° anomalias cardiacas (29,5%); 2°. ano-
malias do sistema musculo-esquelético (18,6%);
3° anomalias do sistema urinario (13,3%); 4°. ano-
malias do SNC (6,3%) (Figura 15).

O estudo da relagéo entre a presenca de doenca
cronica materna e a ocorréncia de AC do feto ou

L AsmaNOS* L Epilepsia NOS*
L— Diabetes mellitus NOS* L— Doengas da Tiroide
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no RN, revela uma relagdo estatisticamente sig-
nificativa entre a presenga de epilepsia materna
e 0 nascimento de uma crianca com anomalia(s)
congénita(s) do SNC (p=0,002). Observa-se igual-
mente uma relagdo entre a diabetes mellitus ma-
terna ndo especificada (NOS*) e a presenca de
anomalias cardiacas no feto ou recém-nascido,
embora sem significancia estatistica (p=0,09). Nas
AC do sistema musculo-esquelético e do sistema
urinario, a asma e as doengas da tiroide séo as
DC maternas mais vezes referidas, ndo se tendo
encontrada relagao estatisticamente significativa.
Dadas as caracteristicas do registo, estes resulta-
dos ndo devem ser desvalorizados dado o seu re-
levo potencial para a prevencdo das AC.

C— Outras

SNS Anomalias cardiacas

* NOS - Nao especificada

Sistema musculo-esquelético Sistema urinario

Figura 15 - Distribui¢ao da frequéncia de alguns grandes grupos de anomalias congénitas segundo a presenca de doenca
cronica materna, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos 2000 a 2010.
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Distribuicao da frequéncia de
anomalias congénitas por grandes
grupos, de acordo com o resultado
da gestacao e momento de deteccao
da 12 anomalia

Para os anos em estudo, os recém-nascidos vi-
vOs apresentavam pelo menos uma AC em um,
ou varios, dos seguintes grupos: aparelho geni-
tal (91,9%); fendas labial e/ou do palato (88,4%);
aparelho circulatorio (85,6%); aparelho digestivo
(84,7%); aparelho urinario (82,9%); sistema mus-
culo-esquelético (82,6%), como se observa na Fi-
gura 16. Também as AC do olho, ouvido, face e
pescoco foram observadas em de 74,3% dos re-
cém-nascidos vivos que apresentavam pelo me-
nos uma AC no periodo em estudo (2000 a 2010).

@ Aborto espontaneo (<20 semanas)

Anomalias congénitas do sistema nervoso central

Anomalias congénitas do olho, ouvido, face
€ pPescoco

Anomalias congénitas do aparelho circulatorio
Anomalias congénitas do aparelho respiratorio
Fenda labial e fenda palatina

Anomalias congénitas do aparelho digestivo
Anomalias congénitas do aparelho genital

Anomalias congénitas do aparelho urinario

Anomalias congénitas e deformagdes do
sistema musculo-esquelético

Outras anomalias congénitas

Anomalias cromossdmicas nao classificadas
em outro local

@® Feto-morto
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A interrupcdo médica da gravidez foi a opcao
mais utilizada quando observadas AC do SNC
(59%), assim como no diagnostico de anomalias
cromossémicas (61%), associadas ou nao a AC
estruturais e, em menor percentagem, nas AC do
aparelho respiratério (35,9%).

Nos fetos-mortos, as AC do aparelho respiratério
foram diagnosticas em 5,9% dos casos, seguidas
das AC do olho, ouvido, face e pescoco (4,9%),
das anomalias cromossémicas (3,2%) e das AC
do SNC (3,0%).

Nos abortos espontaneos, 2,5% das AC diagnos-
ticas eram anomalias cromossomicas.

C Interrupcao de gravidez _ Nado-vivo

0% 10%

20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90%  100%

Figura 16 - Distribuicdo das anomalias congénitas por grandes grupos e segundo o resultado da gestacao, reportadas ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas durante o periodo de 2000 a 2010.




Conforme referido na Tabela 3 no inicio do relato-
rio, em 43,7% dos casos reportados ao RENAC e
agora em estudo, foi na fase pré-natal que se diag-
nosticou a 1 anomalia congénita. Considerando
agora, 0s grandes grupos de AC, a Figura 17 re-
vela que foi na fase pré-natal que foram detetadas
87,7% das AC do aparelho urinario, 79,9% das AC
do SNC, 73,3% das anomalias cromossomicas e
65,1% das AC do aparelho respiratério.

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 pescoco, 52% das
AC do sistema musculo-esquelético e 56,4% de
outras AC (onde se incluem as sindromes genéti-
cas) reportadas ao RENAC.

 Diagnostico pré-natal Ao nascer

Anomalias congénitas do sistema nervoso central

Anomalias congénitas do olho, ouvido, face
€ pPescoco ‘

Anomalias congénitas do aparelho circulatério
Anomalias congénitas do aparelho respiratorio
Fenda labial e fenda palatina

Anomalias congénitas do aparelho digestivo
Anomalias congénitas do aparelho genital

Anomalias congénitas do aparelho urinario

Anomalias congénitas e deformagdes do
sistema musculo-esquelético ‘

Outras anomalias congénitas

Anomalias cromossémicas nao classificadas
em outro local |

L Até 1 semana de vida
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No periodo em estudo, nas AC reportadas ao
RENAC, observa-se um equilibrio entre a per-
centagem de anomalias do aparelho circulato-
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 1% semana de vida do re-
cém-nascido.

Até ao final do primeiro més de vida as AC mais
diagnosticadas sdo as do aparelho circulatorio
(7,7%), seguidas das AC do aparelho digestivo
(4,7%).

C Entre 1-4 semanas de vida @ Na autdpsia

0% 10%

! ! ! ! ! ! ! ! \
20%  30%  40% 50%  60%  70%  80%  90%

Figura 17 - Distribuigdo da frequéncia de anomalias congénitas por grandes grupos segundo o momento de identificagao
da 1? anomalia, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre os anos 2000 e 2010.
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Estudo de anomalias especificas

Nos subcapitulos seguintes, a frequéncia dos
grandes grupos de AC e de algumas anomalias
especificas, reportadas ao RENAC entre 2000 e
2010, é descrita quanto a evolucao temporal e dis-
tribuicdo geogréfica de acordo com a residéncia
das maes durante a gestagao.

Sistema nervoso central

Entre 2000 e 2010 observa-se uma prevaléncia
de AC do SNC de 10,44 casos/10000 nasci-
mentos. Neste grupo, os DTN tém a maior pre-
valéncia, com 4,61 casos/10000 nascimentos.
A nivel europeu, para igual periodo temporal, as
AC do SNC registam uma prevaléncia de 24,19
€as0s/10000 nascimentos (Tabela 19).

Figura 18 — Tendéncia observada na prevaléncia
anual das anomalias congénitas do sis-
tema nervoso central e seus grupos, (n°
de casos/10000 nascimentos) reporta-
das ao Registo Nacional de Anomalias
Congeénitas, entre 2000 e 2010.
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Na Figura 18 observa-se entre 2000 e 2005, uma
diminuicao estatisticamente significativa da pre-
valéncia de anomalias do SNC (p=0,001, Tes-
te Qui-quadrado para tendéncia de proporgdes).
Em média, a prevaléncia 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).

Prevaléncia/10000

~
N \/\/
2

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

— Anomalias do sistema nervoso central
— Defeitos do tubo neural

Outras anomalias do SNC

n Prevaléncia/10000
Tabela 19 Anomalias do sistema nervoso central
- Numero total e prevaléncia (por 10000 nasci- Q00 - Q07 ‘ 1249 ‘ 10,44
mentos) de anomalias congénitas do Sistema  pfeitos do tubo neural - 00, 01, Q05 552 4,61
Nervoso Central e de alguns subgrupos i
. - ) Anencefalia - Q00 196 1,64
especificos (cédigos CID 10), registadas no
Registo Nacional de Anomalias Congénitas, Espinha bifida - Q05 - 301 | 2,51
no perfodo de 2000 a 2010. Encefalocelo - Q01 ‘ 55 ‘ 0,46
Hidrocefalia - Q03 209 1,75
Microcefalia - Q02 55 0,46
Outras anomalias do SNC - Q04, Q07 424 3,54
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Entre 2000 e 2005 observa-se uma diminui-
(p<0,001)
da prevaléncia de AC do grupo dos DTN, sen-
do o decréscimo, em média, de 1,2 casos
por 10000 nascimentos por ano (IC95%: 0,8
caso0s/10000/ano; 1,5 casos/10000/ano) (Figura
19). Desde 2005 observou-se uma inversdo des-
ta tendéncia, com aumento médio anual de
0,4 casos por 10000 nascimentos (1IC95%: 0,1
cas0s/10000/ano; 0,7 casos/10000/ano).

cdo estatisticamente significativa

Na Figura 20 estéa representada a distribuicéo ge-
ografica das taxas de prevaléncia das anomalias
do SNC no periodo de 2000 a 2010, segundo o
concelho de residéncia das maes durante a gravi-
dez. E de assinalar que ndo ha concelhos com
taxas de prevaléncia de AC superiores a 199,9
(/10000), e que a taxa assume o valor 0 em 36%
dos concelhos portugueses.
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Prevaléncia/10000

2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

— Anencefalia ~— Espinha bifida Encefalocelo

Figura 19 - Tendéncia observada na prevaléncia anual dos
defeitos do tubo neural (n° de casos/10000
nascimentos) reportados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas, entre 2000 e 2010.
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B 200,0-299,9
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[ ] semregisto
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Prevaléncia de casos de anomalias por 10000 NV e FM

012525 50 75

Quilémetros

Figura 20 - Prevaléncia de anomalias congénitas do sistema nervoso central (casos/10000 nascimentos) nos concelhos
de Portugal Continental e Regides Autonomas, de acordo com os concelhos de residéncia das maes durante
a gravidez, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo de 2000 a 2010.
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O indice global de Moran apresenta um valor z de
2,73 e um valor p=0,006, que permitem inferir que
a probabilidade da distribuicéo das taxas de pre-
valéncia de AC estudadas neste relatorio ser ale-
atoria é inferior a 1%.

A Figura 21 apresenta os aglomerados (clusters)
das taxas de prevaléncia, calculados através do
indice local de Moran.

|dentificam-se quatro aglomerados de valores
altos, constituidos pelos seguintes concelhos:

= Monchigue e Portimao, na regido do Algarve;

= Sousel e Monforte, no Alentejo. Embora cada
um dos concelhos esteja isolado como aglo-
merado, sdo geograficamente muito proximos,
pelo que se optou por considera-los num Unico
aglomerado;

= Santa Marta de Penaguiao e Peso da Régua,
no Norte;

= Tarouca, Moimenta da Beira, Sernancelhe e
Sado Jodo da Pesqueira, da regido Norte e Ce-
lorico da Beira, Trancoso, Meda e Pinhel, na
regido Centro, agrupados num unico aglome-
rado.

Olho, ouvido, face e pescogo

Entre 2000 e 2010, a prevaléncia do grupo das
AC do olho, ouvido, face e pescoco foi de 8,12
casos/10000 nascimentos, muito semelhante
aos valores observados a nivel europeu (8,44
casos/10000 nascimentos). Verifica-se que a pre-
valéncia 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

periodo agora em estudo (Figura 22).

Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2000/2010
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>Z

Clusters

I Atto-Alto
- Baixo-Baixo
I:l Regiao Salde

Figura 21 — Aglomerados de anomalias congénitas do siste-
ma nervoso central (casos/10000 nascimentos)
nos concelhos de Portugal Continental, por
concelho de residéncia da mée durante a
gravidez, reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas, no periodo de 2000 a
2010 (indice Local de Moran).

Prevaléncia/10000
(o))

0 T T T T T T T 1
2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

Anomalias congénitas do olho, ouvido, face e pescoco

Figura 22 - Tendéncia observada na prevaléncia anual (n°
caso0s/10000 nascimentos/ano) de anomalias
congénitas do olho, ouvido, face e pescogo,
reportadas ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas entre 2000 e 2010.
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Figura 23 - Prevaléncia de anomalias congénitas do olho, ouvido, face e pescogo (n° casos/10000 nascimentos) nos
concelhos de Portugal Continental e Regides Auténomas, de acordo com os concelhos de residéncia das maes
durante a gravidez, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo de 2000 a 2010.

A Figura 23 ilustra a distribuicédo geografica das
taxas de prevaléncia das anomalias do olho, ou-
vido, face e pescogo no periodo de 2000 a 2010,
de acordo com os concelhos de residéncia das
méaes durante a gravidez.

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

O indice global de Moran apresenta um valor z de
6,40 e um valor p<0,001, que permitem inferir
gue a probabilidade da distribuicdo das taxas de
prevaléncia ser aleatdria é inferior a 1%.

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

Clusters

I Atto-Alto
- Baixo-Baixo
[ Regiao saide

Figura 24 - Aglomerados de anomalias congénitas do
olho, ouvido, face e pescoco (n° casos/10000
nascimentos) de acordo com os concelhos
de residéncia das maes durante a gravidez,
reportadas ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas no periodo de 2000 a 2010 (indice
Local de Moran).
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|dentificam-se trés aglomerados de valores al-
tos, constituidos pelos seguintes concelhos:

= Aljezur, Lagos, Monchique, Portimédo, Lagoa
e Silves, da regiao do Algarve e Almod6var e
Castro Verde, da regido do Alentejo, agrupa-
dos num aglomerado;

= Alvito, no Alentejo;

= Vila Vigosa, Redondo, Reguengos de Monsa-
raz, Moura e Barrancos, no Alentgjo.

Aparelho circulatorio

As anomalias do aparelho circulatério sem-
pre foram as mais frequentemente reporta-
das ao RENAC, com uma prevaléncia de 38,87
cas0s/10000 nascimentos para o total dos anos
em estudo, ndo se observando uma variagao es-
tatisticamente significativa das taxas entre 0s
anos 2000 e 2010 (p= 0,110).

No entanto, a andlise estatistica revela uma re-
ducéo, em média, de 3,0 de casos/10000 nasci-
mentos por ano (1IC95%: 1,1 casos/10000/ano; 4,9
casos/10000/ano) entre 2000 e 2006. De 2006 a
2010 verifica-se uma inversao de tendéncia que
aumenta, em média, 3,8 casos/10000 nascimen-
tos por ano (IC95%: 1,0 casos/10000/ano; 6,6
€as0s/10000/ano) (Figura 25).

Comparando com os valores do EUROCAT para
0 mesmo periodo temporal (80,6 casos/10000
nascimentos), Portugal tem uma prevaléncia mais
baixa de acordo com o0s dados deste estudo.

A Figura 26 contém a distribuicao geografica das
taxas de prevaléncia das AC do aparelho circula-
tério no periodo de 2000 a 2010.

_ Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2000/2010

Prevaléncia/10000
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— Anomalias congénitas do aparelho circulatério

Figura 25 - Tendéncia observada na prevaléncia anual de
anomalias congénitas do aparelho circulatério
(n° casos/10000 nascimentos), reportadas ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas
entre 2000 e 2010.

O valor da taxa de prevaléncia esta entre 200
cas0s/10000 nascimentos e 299,9 casos/10000
nascimentos, nos concelhos do Cartaxo, Santa-
rém e Golegd, ou seja, dentro dos limiares consi-
derados expectaveis. Nos restantes concelhos é
inferior a 199,9 casos/10000 nascimentos por
ano, assumindo o valor 0 em 18% dos concelhos
portugueses.

O indice global de Moran apresenta um valor z
de 17,04 e um valor p<0,001, que permitem inferir
gue a probabilidade da distribuigdo das taxas de
prevaléncia ser aleatdria é inferior a 1%.
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Figura 26 - Prevaléncia de anomalias congénitas do aparelho circulatério (n° casos/10000 nascimentos) nos concelhos de
Portugal Continental e Regides Auténomas reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo

de 2000 a 2010.

A Figura 27 apresenta 0s aglomerados das taxas
de prevaléncia anuais, calculados através do indi-
ce local de Moran.

Identificam-se trés aglomerados de valores altos,
constituidos pelos seguintes concelhos:

= Sjlves, Albufeira, Loulé, Faro, Olh&o, Tavira, Al-
coutim, Castro Marim e Vila Real de Santo An-
tonio, no Algarve;

= Qurém, Alcanena, Nazaré, Alcobaca, Caldas
da Rainha, Obidos, Bombarral, Cadaval, Rio
Maior, Santarém, Cartaxo, Azambuja, Golega,
Constancia, Chamusca, Alpiarga, Almeirim,
Salvaterra de Magos e Chamusca, em LVT,
e Marinha Grande, Leiria, Batalha e Porto de
Mos, no Centro;

= Viseu, no Centro.

Clusters

I Alto-Alto
I Baixo-Baixo
[ Regiao saude

Figura 27 — Aglomerados de anomalias congénitas do
aparelho circulatério (n° de casos/10000
nascimentos) nos concelhos de Portugal
Continental no periodo de 2000 a 2010
(Indice Local de Moran).
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Existem quatro aglomerados de valores baixos,
abrangendo os concelhos de:

= Arcos de Valdevez e Ponte da Barca, no Norte;
= Murtosa, no Centro;
= {lhavo, Vagos e Oliveira do Bairro, no Centro;

= Mealhada, Penacova, Vila Nova de Poiares,
Miranda do Corvo, Lousa e Castanheira de
Péra, no Centro.

Aparelho respiratorio

As anomalias do aparelho respiratdrio sao as me-
nos frequentemente reportadas ao RENAC pelo
que apresentam uma prevaléncia para 0s anos em
estudo de cerca de 2 casos/10000 nascimentos.

A analise de tendéncia anual revela que nao hou-
ve uma alteragao significativa dos valores ao lon-
go dos anos em estudo (p=0,778) (Figura 28).
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— Anomalias congénitas do aparelho respiratério
Figura 28 — Tendéncia observada na prevaléncia anual de
anomalias congeénitas do aparelho respiratério,
(n° casos/10000 nascimentos/ano), reportadas

ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas
entre 2000 e 2010.

A Figura 29 mostra a distribuicao geogréfica das
taxas de prevaléncia das anomalias do aparelho
respiratorio no periodo de 2000 a 2010.

O valor da taxa de prevaléncia é inferior a 199,9
casos/10000 nascimentos em todos os conce-
lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 67,21%
dos concelhos.

012525 50 75
——
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Figura 29 - Prevaléncia de anomalias congénitas do aparelho respiratério (n° casos/10000 nascimentos) nos concelhos de
Portugal Continental e Regides Autdnomas reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo

de 2000 a 2010.
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Neste caso, o indice global de Moran apresenta
um valor z de 0,83 e um valor p=0,41, pelo que
nao se pode concluir que o padrao de distribui-
cao da taxa de prevaléncia de AC do aparelho
respiratorio nao seja aleatorio.

Tendo em conta estes resultados nao foram cal-
culados nem delimitados aglomerados a partir
do indice local de Moran.

Fenda labial e fenda palatina

As fendas labial e/ou do palato apresentam uma
prevaléncia de 5,5 casos/10000 nascimentos
para 0s anos em estudo, o que é inferior aos
valores europeus para 0 mesmo periodo (14,7
caso0s/10000 nascimentos) como se observa na
Tabela 20.

Tabela 20 - NUmero total e prevaléncia das anomalias
congénitas do grupo da fenda labial e, ou,
da fenda do palato, por 10000 nascimentos
(codigos CID 10), registadas no Registo Nacio-
nal de Anomalias Congénitas, no periodo de
2000 a 2010.

n Prevaléncia/10000
Fenda labial e fenda palatina

Q35-Q37 658 5,50
Fenda do palato - Q35 290 2,42
Fenda labial - Q36 166 1,39
Fenda labial + fenda palatina - Q37 202 1,69

A evolugao anual da tendéncia do grande gru-
po mostra uma diminuicdo das prevaléncia en-
tre 0s anos 2000 a 2006, em média de 0,6
cas0s/10000 nascimentos/ano mas, inverte-se
esta tendéncia nos Ultimos anos, de forma esta-
tisticamente significativa (p<0,001) (Figura 30).

_ Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2000/2010
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Figura 30 - Tendéncia observada na prevaléncia anual
das fendas labial e, ou, fendas do palato (n°
casos/10000 nascimentos/ano), reportadas
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas
entre 2000 e 2010.

A Figura 31 ilustra a distribuicao geografica das
taxas de prevaléncia do grupo fenda labial e/ou
fenda palatina no periodo de 2000 a 2010.

O valor da taxa de prevaléncia é inferior a 199,9
cas0s/10000 nascimentos em todos o0s conce-
lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 46%
destes concelhos.

O indice global de Moran apresenta um valor z
de 4,48 e um valor p<0,001, que permitem inferir
que a probabilidade da distribuicdo das taxas de
prevaléncia ser aleatéria é inferior a 1%.
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Figura 31 - Prevaléncia das fenda labial e, ou, fenda palatina (n° casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal
Continental e Regides Auténomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo de
2000 a 2010.

A Figura 32 apresenta os aglomerados das taxas

de prevaléncia, calculados através do indice local A
de Moran.
|dentificam-se sete aglomerados de valores al-
tos, varios dos quais constituidos por um dnico
concelho:
= Monchique, Lagos, Portimédo e Lagoa, no Al-

garve, e Odemira, Aljustrel e Ourique, no Alen- .

. usters
teJO; I Atto-Alto
. . - Baixo-Baixo

= Alpufeira, no Algarve; [ Regito Sade

= Faro e Sao Bras de Alportel, no Algarve;
= Sousel, no Alentejo;

= Evora, no Alentejo;

= Batalha, no Centro;

Figura 32 - Aglomerados de fenda labial e, ou, fenda
palatina (n° de casos/10000 nascimentos) nos

. . o concelhos de Portugal Continental no periodo
E de assinalar a existéncia de um aglomerado de de 2000 a 2010 (Indice Local de Moran).

valores baixos, abrangendo o concelho de Pe-
drogdo Grande.

= Vila Nova de Paiva, no Centro.
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Aparelho digestivo
As anomalias do aparelho digestivo apresen-

tam uma prevaléncia de 6,93 casos/10000 nas-
cimentos para 0s anos em estudo.

Observa-se uma reducao 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
caso0s/10000 nascimentos por ano) (Figura 33).

A Figura 34 mostra a distribuicdo geogréfica das
taxas de prevaléncia do aparelho digestivo no
periodo de 2000 a 2010.

O valor da taxa de prevaléncia 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 indice global de Moran é de 2,15
(p=0,03) 0 que permite inferir que a probabilidade
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da distribuicéo das taxas de prevaléncia ser devi-
da ao acaso € inferior a 5%.

Prevaléncia/10000
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L
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Outras anomalias congénitas do aparelho digestivo

Figura 33 - Tendéncia observada na prevaléncia anual de
anomalias congénitas do aparelho digestivo,
(n° casos/10000 nascimentos/ano), reportadas
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas
entre 2000 e 2010.

A Figura 35 representa os aglomerados das ta-

xas de prevaléncia, calculados através do indice
local de Moran.
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Figura 34 - Prevaléncia de anomalias congénitas do aparelho digestivo (n° casos/10000 nascimentos) nos concelhos de
Portugal Continental e Regides Autonomas reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo

de 2000 a 2010.
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Figura 35 - Aglomerados de anomalias congénitas do
aparelho digestivo (n° de casos/10000 nasci-
mentos) nos concelhos de Portugal Continental,
no periodo de 2000 a 2010 (indice Local de
Moran).

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

= Monchigue, no Algarve;
= Elvas, Vila Vigosa e Alandroal, no Alentejo;
= Meda no Centro e Penedono, no Norte;

= Tabuago e Moimenta da Beira, no Norte.

Aparelho genital

As anomalias do aparelho genital apresentam uma
prevaléncia de 7,2 casos/10000 nascimentos para o
total dos anos em estudo mas, desde 2003 as taxas
tém-se mantido relativamente constantes (evolugao
desde 2003 p=0,5575, Teste Qui-quadrado para ten-
déncia de proporgoes) (Figura 36).
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Figura 36 — Tendéncia observada na prevaléncia anual de
anomalias congénitas do aparelho genital, (n°
€as0s/10000 nascimentos/ano), reportadas
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas
entre 2000 e 2010.

Comparando os valores da prevaléncia nacional,
de acordo com os dados reportados ao RENAC,
com os apresentados pelo EUROCAT para 0s
mesmos anos, temos valores muito mais baixos
(EUROCAT 21,1 casos/10000 nascimentos).

A Figura 37 revela a distribuicdo geografica das
taxas de prevaléncia de AC do aparelho genital
no periodo de 2000 a 2010.

O valor da taxa de prevaléncia é inferior a 199,9
casos/10000 nascimentos em todos 0s conce-
lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 48%
desses concelhos.

O indice global de Moran apresenta um valor z
de 9,38 e um valor p<0,001, que permitem inferir
gue a probabilidade de que a distribuicéo das ta-
xas de prevaléncia de AC do aparelho genital seja
aleatéria é inferior a 1%.
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Figura 37 - Prevaléncia de anomalias congénitas do aparelho genital (n° casos/10000 nascimentos) nos concelhos de
Portugal Continental e Regides Auténomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no
periodo de 2000 a 2010.

A Figura 38 apresenta os aglomerados das taxas I
de prevaléncia, calculados através do indice lo-
cal de Moran.

|dentificaram-se cinco aglomerados de valores
altos, constituidos pelos seguintes concelhos:

= Alandroal, no Alentejo;

= Obidos, em LVT;
Clusters

I Atto-Alto
- Baixo-Baixo
[ Regiao Saude

= Nazaré, Alcobaca, Santarém, Alcanena, Al-
piarca, Torres Novas, Golega, Entroncamen-
to, Vila Nova da Barquinha, Tomar, Constancia,
Abrantes e Sardoal, em LVT, e Marinha Gran-
de, Leiria, Batalha, Porto de Mds e Vila de Rei,
no Centro;

= Vila Nova de Paiva, no Centro;
Figura 38 — Aglomerados de anomalias congeénitas do apa-
= Miranda do Douro, no Norte. relho genital (n° de casos/10000 nascimentos)
nos concelhos de Portugal Continental no pe-
riodo de 2000 a 2010 (indice Local de Moran).
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Aparelho urinario

A taxa de prevaléncia de anomalias do aparelho
urinario é de 19,29 casos/10000 nascimentos no
total dos anos em estudo. Dentro deste grande
grupo, sao as lesdes obstrutivas que apresentam
prevaléncias mais elevadas, com valores de 18,0
€as0s/10000 nascimentos no ano 2000 mas de
apenas 4,13 casos/10000 nascimentos em 2010
(Tabela 21).

Tabela 21 - NUmero total e prevaléncia do total de anoma-
lias congénitas do aparelho urinario e de algu-
mas anomalias renais especificas, por 10000
nascimentos (cédigos CID 10), registadas no
Registo Nacional de Anomalias Congénitas, no

periodo de 2000 a 2010.
n Prevaléncia/10000
AC do aparelho urinério
Q60 - Q64 2309 19,29
Agenésiarenal - Q60 | 242 2,02
Rim quistico - Q61 284 2,37
Leses obstrutivas - Q62 | 1530 12,78

A reducado da taxa de prevaléncia deste gran-
de grupo, de cerca de 0,3 casos/10000 nasci-
mentos por ano, parece estar relacionada com
a reducao da prevaléncia das lesdes obstrutivas
referida acima. Esta alteracdo pode ter sido con-
sequéncia da modificacdo dos critérios de no-
tificagdo das lesGes obstrutivas, revistos pelo
RENAC, de acordo com as indicagdes europeias
para o registo das dilatagdes urinarias detetadas
na fase pré-natal (Figura 39).
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Figura 39 - Tendéncia observada na prevaléncia anual de
anomalias congénitas do aparelho urinario e em
algumas anomalias especificas (n° casos/10000
nascimentos/ano), reportadas ao Registo Nacio-
nal de Anomalias Congénitas entre 2000 e 2010.

A Figura 40 ilustra a distribuicao geogréfica das
taxas de prevaléncia de AC do aparelho urinario
no periodo de 2000 a 2010.

O valor da taxa de prevaléncia é inferior a 199,9
€as0s/10000 nascimentos em todos os conce-
lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 32%
deles.

O indice global de Moran tem o valor z de 12,21 e
o valor p<0,001, que permitem inferir que a pro-
babilidade da distribuicdo geogréafica destas ta-
xas de prevaléncia ser aleatdria, é inferior a 1%.
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Figura 40 - Prevaléncia de anomalias congeénitas do aparelho urinario (n° casos/10000 nascimentos) nos concelhos de
Portugal Continental e Regides Autonomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no

periodo de 2000 a 2010.

A Figura 41 apresenta os aglomerados das taxas
de prevaléncia de AC do aparelho urinario, calcu-
lados através do indice local de Moran.

Identificam-se dois aglomerados de valores al-
tos, constituidos pelos seguintes concelhos:

= Nazaré, Alcobaca, Caldas da Rainha, Ourém,
Alcanena, Torres Novas, Golega, Entronca-
mento, Tomar, Ferreira do Zézere, Constancia
e Abrantes, em LVT, e Marinha Grande, Leiria,
Porto de Mos e Batalha, no Centro;

= Qliveira de Frades, Vouzela, S. Pedro do Sul,
Castro Daire, Vila Nova de Paiva, Viseu, Sa-
tao, Nelas e Mangualde, no Centro.

Clusters

I Atto-Alto
- Baixo-Baixo
|:| Regido Satde

Existem também dois aglomerados de valores
baixos, um correspondendo ao concelho de
Montemor-0-Velho e outro ao concelho de Va-
gos, ambos da regido Centro.

Figura 41 - Aglomerados de anomalias congénitas

do aparelho urinario (n° de casos/10000
nascimentos) nos concelhos de Portugal
Continental no periodo de 2000 a 2010
(indice Local de Moran).
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Sistema musculo-esquelético

As AC do sistema musculo-esquelético foram o
segundo grupo mais reportado ao RENAC duran-
te 0s anos em estudo. Apesar disso a prevaléncia
deste grande grupo esta abaixo da registada pelo
EUROCAT no mesmo periodo (44,0 casos/10000
nascimentos) (Tabela 22).

Na Figura 42 observa-se uma diminuigao signifi-
cativa da taxa de prevaléncia deste grande gru-
po (p<0,001, Teste Qui-quadrado para tendéncia
de proporcdes) entre 0s anos 2000 e 2010. Esta
diminuicdo 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 prevaléncia do on-
falocelo e da gastrosquisis nao revelam alteracdo
significativa, mantendo-se baixas ao longo dos
anos em estudo.

Tabela 22 - Numero total e prevaléncia de anomalias
congénitas do sistema musculo-esquelético
e de alguns subgrupos especificos (cddigos
CID 10), registadas no Registo Nacional de
Anomalias Congénitas, no periodo de 2000

a 2010.
n Prevaléncia/10000
Sistema musculo-esquelético
Q65 - Q79 3482 29,09
Onfalocelo - Q79.2 94 0,79
Gastroquisis - Q79.3 108 0,90
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Figura 42 — Tendéncia observada na prevaléncia anual das
anomalias congénitas do sistema musculo-
esquelético e em algumas anomalias especifi-
cas (n° de casos/10000 nascimentos/ano),
reportados ao Registo Nacional de Anomalias
Congeénitas entre 2000 e 2010.

A Figura 43 mostra a distribuicdo geografica das
taxas de prevaléncia de AC e deformacdes do
sistema musculo-esquelético no periodo de 2000
a 2010.

O valor da taxa esta entre 200 casos/10000 nas-
cimentos e 299,9 casos/10000 nascimentos no
concelho de Ourique, ou seja, dentro dos limia-
res considerados expectaveis pela literatura. Nos
restantes concelhos a taxa de prevaléncia destas
AC é inferior a 199,9 casos/10000 nascimentos,
assumindo o valor 0 em 19% dos concelhos por-
tugueses.

A distribuicao geogréfica destas AC néo ¢é aleato-
ria, de acordo com o indice global de Moran cujo
valor z é de 9,94 e o valor p<0,001, 0 que permi-
te inferir que a probabilidade da distribuicédo das
taxas de prevaléncia ser aleatéria € inferior a 1%.
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Figura 43 - Prevaléncia de anomalias congénitas e deformagdes do sistema musculo-esquelético (n° casos/10000 nascimen-
tos) nos concelhos de Portugal Continental e Regides Auténomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas no periodo de 2000 a 2010.

A Figura 44 apresenta os aglomerados das taxas
de prevaléncia, calculados através do indice lo-
cal de Moran.

Identificam-se seis aglomerados de valores al-
tos, constituidos pelos seguintes concelhos:

= Vila do Bispo, Lagos, Monchique, Portimao e
Lagoa, no Algarve, e Odemira, Ourique, Cas-
tro Verde e Aimodévar, no Alentejo;

Clusters
I Atto-Alto
- Baixo-Baixo

[ Regiao saide

= Mouréo, Moura e Barrancos, no Alentejo;
= (Gavido, no Alentejo;

= Obidos, em LVT:

= Nazaré e Alcobaca, em LVT, e Marinha Gran-
de, Leiria e Batalha, no Centro;

Figura 44 - Aglomerados de anomalias congénitas e defor-
macdes do sistema musculo-esquelético (n°
de casos/10000 nascimentos) nos concelhos
de Portugal Continental no periodo de 2000 a
2010 (indice Local de Moran).

= Aguiar da Beira, no Centro.
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Existem também trés aglomerados de valores
baixos, englobando os seguintes concelhos:

= Ansido, no Centro;

= QOvar, Murtosa, Estarreja, Albergaria-a-Velha,
Sever do Vouga, Aveiro, {lhavo, Vagos, Olivei-
ra do Bairro, Agueda, Cantanhede, Mealhada,
Anadia, Mortagua, Penacova, Coimbra, Con-
deixa-a-Nova, Miranda do Corvo, Vila Nova de
Poiares, Lousa, Arganil, Goéis, Castanheira de
Pera, Pedrogdo Grande, Pampilhosa da Ser-
ra e Oleiros, no Centro, e Santa Maria da Fei-
ra, S&o Joao 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 tendéncia estatisticamente sig-
nificativa (p<0,001) de diminuicédo das taxas de
prevaléncia ao longo dos 11 anos de dados repor-
tados ao RENAC agora analisados. Para o total

>z

[] 01-199,9
I 200,0-299,9
B >-3000

[ ] semregisto
—J

Regido Saude

Prevaléncia de casos de anomalias por 10000 NV e FM

_ Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2000/2010

®

do periodo entre 2000 e 2010 este grande grupo
teve uma taxa de 5,47 casos/10000 nascimentos
(Fig%rga 45),
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Figura 45 - Tendéncia observada na prevaléncia anu-
al das anomalias congénitas no grupo de Ou-
tras anomalias congénitas (n° de casos/10000
nascimentos/ano), reportados ao Registo Na-
cional de Anomalias Congénitas entre 2000 e
2010.

A Figura 46 ilustra a distribuicdo geogréfica das
taxas de prevaléncia do grupo "Outras AC" no pe-
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Figura 46 - Prevaléncia de outras anomalias congénitas (n° casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal Continental
e Regides Autdnomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo de 2000 a 2010.
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O indice global de Moran apresenta um valor z
de 7,23 e o valor p<0,001, que permitem inferir
gue a probabilidade da distribuicdo das taxas de
prevaléncia ser aleatdria é inferior a 1%.

A Figura 47 apresenta os aglomerados das taxas
de prevaléncia, calculados através do indice lo-
cal de Moran.

|dentificam-se cinco aglomerados de valores al-
tos, constituidos pelos seguintes concelhos:

= Aljezur, Vila do Bispo, Lagos, Monchique, Por-
timao, Silves e Lagoa, no Algarve;

= Monforte, no Alentejo;

= Ponte de Sér e Gavido, no Alentejo, Constan-
cia, Abrantes e Macao, em LVT, e Proenca-a-
Nova, no Centro;

= Qurém, Torres Novas e Golega, em LVT, e Lei-
ria, Batalha e Porto de Mos, no Centro;

= Fundao e Penamacor, no Centro.

Anomalias cromossomicas

Apesar de instavel, a tendéncia da prevaléncia
das anomalias cromossomicas tem vindo a au-
mentar nos Ultimos anos, provavelmente devido
ao aumento do numero de gravidas com ida-
de mais elevada, onde este tipo de anomalias é
mais frequente, de acordo com a literatura. Para
o0 total dos anos em estudo obteve-se uma pre-
valéncia de 13,42 casos/10000 nascimentos.

O menor valor observado em 2006 pode dever-
se a menor notificacado recebida pelo RENAC
neste ano (Figura 48).

A Figura 49 mostra a distribuicdo geogréfica das
taxas de prevaléncia do grupo das anomalias
cromossomicas no periodo de 2000 a 2010.
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Figura 47 - Aglomerados de outras anomalias congénitas (n°
de casos/10000 nascimentos) nos concelhos de
Portugal Continental no periodo de 2000 a 2010
(indice Local de Moran).

O valor da taxa de prevaléncia é inferior a 199,9
cas0s/10000 nascimentos em todos os conce-
lhos de Portugal, assumindo o valor 0 em 29%
deles.
20
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Figura 48 — Tendéncia observada na prevaléncia anual das
anomalias cromossémicas (n° de casos/10000
nascimentos/ano), reportados ao Registo Na-
cional de Anomalias Congénitas entre 2000 e
2010.
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Figura 49 - Prevaléncia de anomalias cromossomicas (n° casos/10000 nascimentos) nos concelhos de Portugal Continental
e Regibdes Auténomas, reportadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas no periodo de 2000 a 201d.

O indice global de Moran apresenta o valor z de
4,23 e o valor p<0,001, que permitem inferir que
a probabilidade da distribuicao das taxas de pre-
valéncia ser aleatéria é inferior a 1%.

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

ldentificam-se quatro aglomerados de valores al-
tos, constituidos pelos seguintes concelhos:

= Aljezur, Vila do Bispo, Lagos, Monchique, Por-
tim&o, Lagoa e Silves, no Algarve;

= Alcoutim, no Algarve;
= Ferreira do Alentejo e Beja, no Alentejo;

= Porto de Mds, no Centro.

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

= Marvao, no Alentejo;

Clusters

I Alto-Alto
I Baixo-Baixo
[ Regiao Saude

Figura 50 - Aglomerados de anomalias cromossomicas (n°
de casos/10000 nascimentos) nos concelhos de
Portugal Continental no periodo de 2000 a 2010
(indice Local de Moran).
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= Santa Comba Dao, Tabua, Vila Nova de Poia-
res, Arganil, Gois, Pampilhosa da Serra e Olei-
ros, no Centro;

= Vila Flor, no Norte.

A destacar

Em resumo, da anélise epidemioldgica dos casos de AC reportadas ao RENAC entre 2000 e 2010 podem
destacar-se 0s seguintes aspectos:

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% multiplas, num mesmo individuo;

= A hierarquia dos grandes grupos de AC mais prevalentes em Portugal é idéntica a verificada noutros
paises europeus, embora as taxas de prevaléncia agora reportadas sejam inferiores as publicadas
nesses paises, o que sera devido a subnotificacdo de casos de AC ao RENAG;

= O grupo das AC cardiovasculares revelou a prevaléncia mais elevada (38,87 casos/10000 nasci-
mentos/ano), seguido do grupo das AC musculo-esqueléticas (29,09 casos/10000 nascimentos/ano)
e do grupo das AC do aparelho urinario (19,29 casos/10000 nascimentos/ano);

= Observaram-se associagoes estatisticamente significativas entre a idade materna e a presenca de

doenga cronica materna com nascimentos com AC especificas;

= A opcéo pela IMG parece estar relacionada com o tipo de AC diagnosticada, sendo mais frequente
nas AC do SNC (59%) e nas AC cromossomicas (61%);

= A detecao precoce de AC parece estar relacionada com uma melhoria de oferta de cuidados de salde
pré-natais, uma vez que em 43,7% dos casos a 12 AC foi diagnosticada na fase pré-natal;

= Foram identificados agregados de AC especificas, com significado estatistico, em alguns concelhos
do Continente.
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LimitacOes do estudo

= QOs resultados do estudo podem estar en-

viesados quer pela falta de registo dos valo-
res de algumas das variaveis que constam no
questionario do RENAC, quer devido a pro-
vavel subnotificagdo de casos com AC envia-
dos ao RENAC:

Considerando o efeito dos pequenos nume-
ros, a interpretacao dos resultados deve ser
feita com precaucéo dada a instabilidade de
algumas taxas de prevaléncia;

= Em relacéo aos concelhos com taxas de pre-

valéncia de AC com valor nulo coloca-se a
questao da real ndo existéncia de casos, ou da
subnotificacdo de casos de AC prevalentes.

Consideracgoes finais

= E desejavel 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-
formacao enviada ao RENAC;

Sera interessante olhar para a evolugéo das
atividades dos Centros de Diagnostico Pré-na-
tal, ao longo dos proximos anos, e a sua influ-
éncia na prevencao de AC uma vez que novos
métodos de diagndstico vao estar disponiveis;

E também importante manter a monitorizagéo
de prevencéo priméria de AC através da utiliza-
cao pré-concecional de acido folico e perceber
a necessidade de novas medidas de informa-
¢ao0 junto dos profissionais de saude e das mu-
lheres em idade fértil;

A identificacao e estudo epidemioldgico dos
aglomerados de AC serd aprofundado de
modo a compreender até que ponto estao re-
lacionados com a ocorréncia real de maior ou
menor nimero de nascimentos com AC ou,
se 0s resultados apresentados estdo envie-
sados por periodos de maior ou menor sub-
notificacao;

A comparacao da prevaléncia e distribuicdo de
AC por grandes grupos devera ser aprofunda-
da em relacdo a outros paises.
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Anexo | — Participagdo dos hospitais e respetivos servigos

Numero de hospitais contactados e hospitais que
enviaram dados ao RENAC entre 1997 e 2010

@ Hospitais contactados @ Hospitais participantes
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Percentagem de Servicos de Pediatria e Servigos de Obstetricia que enviaram
dados ao RENAC entre os anos 2000 e 2010
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Anexo |l — Dados do EUROCAT por grande grupos

Tabela I1.1. - 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

Anomaly

Nervous system

Total Prevalence
(95% Cl)

2419 (23.87 - 24.51)

Total Prevalence
Excluding Chromosomal
(95% Cl)

21.96 (21.66 - 22.27)

Eye

4.50 (4.36 - 4.64)

4.00 (3.87 - 4.13)

Ear, face and neck

3.94 (3.81 - 4.07)

3.29 (317 - 3.41)

Congenital heart defects

80.65 (80.06 - 81.23)

71.87 (71.32 - 72.42)

Respiratory

6.44 (6.28 - 6.61)

5.74 (5.59 - 5.90)

Oro-facial clefts

14.76 (14.51 - 15.01)

13.68 (13.44 - 13.92)

Digestive system

17.90 (17.62 - 18.17)

16.18 (15.92 - 16.45)

Abdominal wall defects

5.82 (5.67 - 5.98)

4.96 (4.82 - 5.11)

23,72

21,14

Urinary 33.16 (32.79 - 33.54) 31.61 (31.25 - 31.98)
Genital 2114 (20.85 - 21.45) 20.65 (20.35 - 20.95)
Limb 44.06 (43.63 - 44.50) 41.69 (41.28 - 42.12)

Chromosomal 35.57 (35.18 - 35.96) 0.00
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