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Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
Centros que notificaram casos nascidos em 2020 e 2021  

Centro: Abrantes

Dra. Estela Sousa - Centro Hospitalar Médio Tejo, EPE – Hospital de Abrantes - Serviço de Obstetrícia

Centro: Almada 

Dra. Maria Margarida Cabral e Dra. Mónica Sousa - Hospital Garcia de Orta, EPE - Serviço de Pediatria

Dra. Antónia Santos - Hospital Garcia de Orta, EPE - Serviço de Obstetrícia 

Centro: Amadora

Dra. Joana Martins Marques - Hospital Professor Doutor Fernando da Fonseca, EPE - Serviço de 
Pediatria e Neonatologia

Dra. Ana Paula Ferreira - Hospital Professor Doutor Fernando da Fonseca, EPE - Serviço de Obstetrícia

Centro: Angra do Heroísmo

Dra. Helena Rego – Hospital do Santo Espírito da I lha Terceira, EPER – Serviço de Pediatria

Centro: Barreiro 

Dra. Catarina Lacerda e Dra. Joana Extreia - Centro Hospitalar Barreiro Monti jo, EPE - Serviço de 
Pediatria

Centro: Braga  

Dra. Alexandra Cadilhe e Enf. Ludovina Barreiros - Hospital de Braga, EPE - Serviço de Obstetrícia, 
Unidade de Diagnóstico Pré-Natal.

Centro: Caldas da Rainha 

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

Centro: Cascais  

Dra. Maria del Rosário Sossai - Hospital de Cascais Dr. José de Almeida - Serviço de Pediatria

Dra. Guilhermina Ladeira - Hospital de Cascais Dr. José de Almeida - Serviço de Obstetrícia

Centro: CHUC   

Dra. Eulál ia Galhano, Enf. Cristina Pita, - Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, EPE. -  
Maternidade Bissaya Barreto - Serviço Obstetrícia B

Dra. Joana Carvalho - Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, EPE - Maternidade Bissaya 
Barreto - Serviço de Neonatologia

Dra. Sofia Franco, Dra. Fi lomena Coelho e Dra. Helena Gonçalves - Centro Hospitalar e  
Universitário de Coimbra, EPE. - Maternidade Daniel de Matos - Serviço Obstetrícia A

Centro: Covilhã 

Dr. António Resende - Centro Hospitalar Universitário da Cova da Beira, EPE - Hospital da Pêro 
da Covilhã - Serviço de Pediatria

Centro: CUF Descobertas

Dra. Ana Rodrigues - Hospital CUF Descobertas - Unidade de Cuidados especiais ao recém-nascido

Centro: CUF Porto

Dra. Dulce Oliveira - Hospital CUF Porto - Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais
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Centro: Estefânia

Dra. Ana Maia Pita - Centro Hospitalar Universitário de Lisboa Central, EPE - Hospital D. Estefânia - 
Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais

Centro: Évora 

Dra. Sónia Antunes - Hospital do Espírito Santo de Évora, EPE. - Serviço de Pediatria

Dra. Marina Vale - Hospital do Espírito Santo de Évora, EPE. - Serviço de Obstetricia

Centro: Faro

Dra. Ângela Ferreira - Centro Hospitalar Universitário do Algarve, EPE - Hospital de Faro – 
   Serviço de Obstetrícia

Dra. Ecaterina Scortenschi - Centro Hospitalar Universitário do Algarve, EPE - Hospital de Faro – 
   Serviço de Pediatria

Centro: Guarda

Enf. Sabine Fernandes- Unidade Local de Saúde da Guarda, EPE - Serviço Pediatria, Unidade 
de Neonatologia

Centro: Guimarães

Dra. Georgina Monteiro - Hospital da Senhora da Oliveira Guimarães, EPE - Serviço de Neonatologia

Dra. Adosinda Rosmaninho e Dra. Elsa Pereira - Hospital da Senhora da Oliveira Guimarães, 
EPE – Serviço de Obstetrícia

Centro: Horta

Dr. Yuriy Shmatko – Hospital da Horta, Serviço de Obstetrícia

Centro: Júlio Diniz

Dra. Maria Céu Mota e Dra. Sofia Aires - Centro Hospitalar Universitário do Porto, EPE – 
Maternidade Júlio Dinis - Cuidados Intensivos Neonatais e Pediátricos

Dra. Ana Pereira Cunha - Centro Hospitalar Universitário do Porto, EPE - Maternidade Júlio 
Dinis - Serviço Obstetrícia

Centro: Leiria

Dr. João do Agro - Centro Hospitalar de Leir ia, EPE - Serviço de Pediatria

Centro: Loures

Dra. Diana Martins - Hospital Beatriz Ângelo - Serviço de Obstetrícia/Diagnóstico Pré-natal

Centro: Matosinhos

Dra. Paula Noite e Dra. Sara Peixoto - Unidade Local de Saúde de Matosinhos, EPE - Hospital 
Pedro Hispano - Serviço de Neonatologia

Dra. Fátima Soares - Unidade Local de Saúde de Matosinhos, EPE - Hospital Pedro Hispano – 
Serviço de Obstetrícia/Diagnóstico Pré-natal

Centro: Ponta Delgada

Dra. Joana Fortuna - Hospital do Divino Espírito Santo de Ponta Delgada, EPE – 
Serviço de Pediatria/ Unidade Neonatologia

Dr. André Forjaz de Sampaio - Hospital do Divino Espírito Santo de Ponta Delgada, EPE – 
Serviço de Obstetrícia

Centro: Portalegre

Dra. Maria do Céu Novaz - Unidade Local de Saúde do Norte Alentejano, EPE - Hospital Doutor José 
Maria Grande - Serviço de Pediatria

r
Relatório 2020-2021

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas

Centro: Portimão 

Dra. Marta Amado - Centro Hospitalar Universitário do Algarve, EPE - Hospital de Portimão – 
Serviço de Pediatria
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Centro: S. Francisco Xavier

Dra. Ana Teresa Maria e Dra. Melissa Figueiredo - Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, EPE – 
Hospital de S. Francisco Xavier - Unidade de Neonatologia 

Dra. Rita Mamede - Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, EPE – Hospital de S. Francisco 
Xavier - Serviço de Obstetrícia

Centro: Santarém

Dra. Cristina Martins - Hospital Distr ital de Santarém, EPE - Serviço de Obstetrícia

Dra. Susana Moleiro - Hospital Distr ital de Santarém, EPE - Serviço de Pediatria

Centro: Setúbal 

Dr. Vítor Gabriel - Centro Hospitalar de Setúbal, EPE - Hospital S. Bernardo - Serviço de 
Obstetrícia

Dra. Teresa Gouveia - Centro Hospitalar de Setúbal, EPE - Hospital S. Bernardo - Serviço de 
Pediatria

Centro: Santa Maria 

Dra. Jul iette Dupont e Dra. Ana Raquel Si lva - Centro Hospitalar Universitário Lisboa Norte, EPE 
Hospital de Sta. Maria- Serviço de Genética

Centro: Tâmega e Sousa 

Dra. Vera Rocha - Centro Hospitalar Tâmega e Sousa, EPE - Hospital Padre Américo - Serviço  
de Pediatria

Centro: Viana Castelo

Dra. Carla Dias - Unidade Local de Saúde do Alto Minho, EPE - Hospital de Santa Luzia - Serviço 
de Pediatria

Dra. Paula Pinheiro - Unidade Local de Saúde do Alto Minho, EPE - Hospital de Santa Luzia -   
Serviço de Obstetrícia 

Centro: Vila Franca de Xira

Dra. Daniela Ramos - Hospital Vi la Franca de Xira, EPE - Serviço de Neonatologia

Centro: Vila Nova Famalicão

Dra. Mª Manuel Torrão - Centro Hospitalar do Medio Ave, EPE - Unidade Hospitalar de 
Famalicão - Serviço de Obstetrícia.

Dra. Ana Sequeira - Centro Hospitalar do Medio Ave, EPE - Unidade Hospitalar de Famalicão   
Serviço de Pediatria/Neonatologia.

Centro: Vila Nova de Gaia

Dra. Márcia Gonçalves - Centro Hospitalar Vi la Nova de Gaia/Espinho, EPE - Unidade de 
Neonatologia I I.

Dra. Maria da Conceição Brito - Centro Hospitalar Vi la Nova de Gaia/Espinho, EPE - Serviço de   
Obstetrícia

Centro: Vila Real

Dr. Juan Calviño Cabezas e Dra. Sónia Gomes Correia - Centro Hospitalar de Trás-os-Montes e 
Alto Douro, EPE - Unidade Hospitalar de Vila Real - Serviço de Pediatria

Centro: Viseu

Dra. Isabel Andrade e Dra. Clara Diogo - Centro Hospitalar Tondela Viseu, EPE - Serviço de 
Pediatria - UCERN

Dra. Carolina Ferreira - Centro Hospitalar Tondela Viseu, EPE - Serviço de Obstetrícia - UMF
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Centros: Beja, Feira, Hospital da Luz, MAC, S. João

Notif icaram menos de 3 casos ao RENAC no biénio em estudo
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Lista de abreviaturas, siglas e acrónimos

AC – Anomalias Congénitas

Ap. – Aparelho

Card. – AC. Cardíacas

CID 10 – Classificação Internacional de Doenças e causas de morte, décima revisão

Digest. – AC. Digestivas

DPN – Diagnóstico Pré-Natal

DTN – Defeitos do Tubo Neural

EUROCAT – European Surveillance of Congenital Anomalies

FM – Feto-morto

IG – Idade de gestação

IMG – Interrupção médica da gravidez

INE – Instituto Nacional de Estatística

INSA – Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge

LISA1 – Índice Local de Moran

NV – Nado-vivo

OOFP – AC. do Olho, ouvido, face e pescoço

RENAC – Registo Nacional de Anomalias Congénitas

Resp. – AC. Aparelho Respiratório

RN – Recém-nascido

SNC – AC do Sistema Nervoso Central

SME – AC do Sistema músculo-esquelético

Urin. – AC do Aparelho Urinário                                                                                                                                             
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1. Introdução

O Registo Nacional de Anomalias Congénitas 

(RENAC) é um instrumento estratégico na vigilância 

epidemiológica das anomalias congénitas (AC) que 

ocorrem em Portugal. É um registo nosológico 

de base populacional que recebe notificações de 

nascimentos com AC que ocorreram no Continente 

e nas Regiões Autónomas dos Açores e da Madeira.

São objetivos do RENAC:

— Estimar a prevalência das AC em Por tugal e 

caracter izar a sua epidemiologia, nomeadamente 

a evolução temporal, a distr ibuição geográf ica por 

área de residência da mãe durante a gravidez, e a 

distr ibuição por carater ísticas sociodemográf icas 

da mãe e do pai;

— Estabelecer e manter um sistema de vigilância 

epidemiológica que permita detetar a ocorrência de 

agregados de AC no espaço e no tempo, promover 

a sua análise epidemiológica e divulgar o resultado 

dessa análise; 

— Avaliar a efetividade de medidas de prevenção 

primária na área das AC e avaliar o impacte do diag-

nóstico pré-natal;

— Manter uma base de dados nacional, disponível 

para a comunidade científ ica, a partir da qual seja 

possível realizar estudos epidemiológicos na área 

das AC; 

— Participar no European Surveillance of Congeni-

tal Anomalies - EUROCAT - colaborando na investi-

gação relacionada com as causas e a prevenção de 

nascimentos com AC, o seu tratamento e os cuida-

dos prestados às crianças afetadas, a nível europeu.

Os serviços de obstetr ícia ou unidades de diag-

nóstico pré-natal, e de pediatr ia ou neonatologia 

existentes em 42 Centros Hospitalares do Serviço 

Nacional de Saúde e em 5 hospitais privados, 

colaboram com o RENAC de forma voluntária, 

notif icando todos os casos com AC por si diag-

nosticados. Os serviços de anatomia patológica e 

os laboratórios de genética par ticipam, de forma 

indireta, na notif icação, através do contributo do 

estudo necrópsico, citogenético e, ou, molecular 

para o diagnóstico dos casos notif icados. Também 

os serviços de genética médica par ticipam através 

do diagnóstico das síndromes genéticas. 

A coordenação do RENAC encontra-se no Depar-

tamento de Epidemiologia do Insti tuto Nacional 

de Saúde Doutor Ricardo Jorge, IP ( INSA) desde 

2007  (1).

Através do RENAC, Por tugal par t ic ipa na rede 

europeia de registos EUROCAT  (2 ,3 ) desde 1990. 

Esta rede, pr incipal fonte de informação sobre a 

epidemiologia das AC na Europa, é consti tu ída 

por um conjunto de registos de base populacio-

nal e uti l iza diversas fontes de informação para 

obter dados de elevada qual idade, tanto em ter-

mos de detalhe de informação cl ín ica e demográ-

f ica, como de diagnóstico. 

Desde 2015, que o EUROCAT integra a plata-

forma europeia para o registo das doenças raras, 

sedeada no Joint Research Centre da Comis-

são Europeia, local izado em Ispra, Itá l ia. Estas 

colaborações permitem ao RENAC implemen-

tar em Por tugal os mesmos cr i tér ios de qual i-

dade e de diagnóstico preconizados pelo registo 

Europeu e, assim, comparar os dados nacionais 

com os dados europeus, colaborar na v igi lância
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epidemiológica das AC a nível europeu e par ticipar 

em estudos de investigação multicêntr icos com 

outros registos.

Os denominados “indicadores com interesse para 

a Saúde Pública” são propostos para o estudo de 

diferentes doenças, fatores de r isco e resultados 

em saúde  (4). Neste âmbito, e na sequência de rela-

tórios anteriores, o presente relatório bienal, incluí 

os resultados dos seguintes indicadores a nível 

nacional  (5 ):

a. proporção de casos com AC potencialmente 

detetáveis durante a gravidez cujo diagnóstico 

foi real izado no período pré-natal. Este indica-

dor ref lete a ativ idade dos centros de diagnos-

tico pré-natal;

b. prevalência de interrupções médicas de gravi-

dez (IMG) após diagnóstico de AC grave - utili-

zado como indicador do grau de opção por IMG 

após o diagnóstico pré-natal de AC e o efeito 

da IMG na mortalidade perinatal e na prevalên-

cia de nascidos vivos com AC;

c. prevalência de nados-vivos (NV) com Síndrome 

de Down - util izado como indicador da gravidez 

tardia, da implementação dos rastreios pré-na-

tais e da política de IMG;

d. prevalência dos defeitos do tubo neural (DTN) - 

indicador que permite a monitorização da imple-

mentação da política de prevenção primária 

dos DTN através da suplementação com ácido 

fólico;

e. mortalidade perinatal de nascimentos com ano-

malia congénita - utilizado para avaliar o contri-

buto das AC na mortalidade perinata.

As caracter ísticas maternas e paternas sempre 

foram objeto de estudo no âmbito das AC, sendo 

bem conhecido o efeito da idade materna nas 

anomalias cromossómicas como a tr issomia 21  

(6 ), assim como a exposição ao álcool (síndrome 

alcoólico fetal)  ( 7 ) ou a algumas doenças infeciosas 

durante a gravidez (rubéola congénita)  (8 ). Por esse 

motivo, questões relacionadas com o consumo 

materno de tabaco, álcool ou toxicodependência, 

sobretudo durante o 1º tr imestre de gravidez, e 

a presença de doença crónica, ou aguda, fazem 

par te do questionário do RENAC desde a sua ori-

gem em 1997  (9 ).

Na persecução dos objetivos do RENAC referidos 

anteriormente, o presente relatório disponibil iza os 

dados recolhidos por este sistema de informação, 

reportando os casos de anomalias que ocorreram 

no período compreendido entre Janeiro de 2020 e 

Dezembro de 2021. 
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2. Materiais e métodos

2.1 Definições

São notif icados ao RENAC, todos os nascimentos 

com anomalias estruturais major, associadas, ou 

não, a anomalias minor, assim como as anomalias 

cromossómicas observadas em:

1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao final 

do primeiro ano de vida; 

2. Fetos mor tos com idade gestacional igual ou 

superior a 20 semanas; 

3. Fetos submetidos a interrupção médica da 

gravidez (IMG), após o diagnóstico de uma AC 

grave, independentemente da idade gestacional. 

São excluídos da notif icação ao RENAC todos os 

nascimentos com defeitos metabólicos ou funcio-

nais, deformações ou lesões devidas a traumatismo 

de parto, ou anomalias estruturais minor isoladas 

(lista de anomalias no Anexo II). 

Def ine-se como uma anomalia major um defeito 

estrutural do corpo e, ou, de um órgão que com-

promete a viabil idade do individuo e requer trata-

mento médico ou cirúrgico. Uma anomalia minor é 

def inida como uma alteração estrutural compatível 

com a vida e que não requer necessariamente tra-

tamento, sendo, muitas vezes, considerada uma 

variante do normal  (10).

É considerada “anomalia isolada” qualquer anomalia 

major que tenha ocorrido isolada ou acompanhada 

de anomalia(s) minor. É considerada “anomalia múl-

tipla” a ocorrência de duas ou mais anomalias major 

não relacionadas entre si  (10).

2.2 Dados

Contribuíram através da identif icação e notif icação 

de casos com AC, os serviços de obstetrícia e neo-

natologia, públicos e privados, do Continente e das 

regiões autónomas dos Açores e da Madeira que 

aceitaram colaborar com o RENAC (n=47). A notif i-

cação, voluntária, foi efetuada preferencialmente 

através do preenchimento de um questionário dis-

ponível em suporte informático na plataforma infor-

mática - https://rios-insa.min-saude.pt - alojada no 

sistema informático interno do INSA, e acessível 

apenas à equipa central do RENAC, no Departa-

mento de Epidemiologia.

O questionário de notif icação abrange diversas 

áreas (Anexo I ), entre as quais se sal ientam: 

— dados da gestação, incluindo o diagnóstico 
pré-natal e o par to; 

— dados da história pessoal e famil iar dos proge-
nitores; 

— descrição pormenorizada das anomalias pre-
sentes; 

— dados laboratoriais ou anatomopatológicos, 
quando existentes.

A informação recolhida para cada caso é anónima 

e apenas o médico notif icador em cada serviço 

hospitalar pode aceder ao processo clínico, recor-

rendo-se a um número de código único para cada 

notif icação enviada ao RENAC. Os dados anonimi-

zados e informatizados existentes no registo cen-

tral, nas instalações do INSA, estão protegidos por 

meios informáticos e são de acesso reservado aos 

elementos da equipa central do RENAC.

São notif icados ao RENAC nascimentos com AC de 

mulheres residentes no Continente e nas Regiões 

Autónomas dos Açores e da Madeira.
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2.3 Validação de dados

Cada uma das notif icações recebidas foi verif icada 

pela equipa central do RENAC que validou a 

congruência de todas as notif icações recebidas 

e codif icou as AC, quando necessário, de acordo 

com a 10ª versão da Classif icação Internacional 

de Doenças e causas de morte (CID 10). Foram 

efetuados procedimentos de validação da base 

de dados com recurso a rotinas de validação 

pré-definidas que fazem parte do programa 

informático que serve de base ao registo. Estas 

rotinas de validação permitem detetar e eliminar 

os registos duplicados assim como assinalar 

aqueles que não cumprem os critérios de inclusão 

atrás referidos. Os procedimentos de validação 

realizados a nível central não alteram o diagnóstico 

clínico que é realizado pelos médicos nos serviços 

hospitalares participantes.

A extração da base de dados para este relatório 

foi realizada em Setembro de 2024, devido ao 

atraso de notif icação relacionada com a pandemia 

COVID-19. Na validação da base de dados extraída 

foi efetuada a verif icação, confirmação e correção 

de valores omissos, incongruentes ou impossíveis. 

Para esta validação recorreu-se essencialmente 

a estatísticas descritivas (como tabelas de 

frequência e tabelas de cruzamento entre duas 

ou mais variáveis). Sempre que necessário foram 

contactados os médicos que são os pontos focais 

de contacto do RENAC em cada um dos serviços 

notif icadores, para esclarecimento de questões 

relevantes para a qualidade f inal da base de dados.

2.4 Proteção de dados

A notificação e o tratamento de dados não carecem 

de consentimento escrito, fundamentado pelo inte-

resse publico importante do RENAC (Autorização nº 

13484/2017), dando-se cumprimento à Lei da Prote-

ção de Dados e à Lei de Investigação Clínica  (11).

2.5 Análise Estatística

A análise dos dados incluiu, para as variáveis cate-

góricas, a estimativa das frequências absolutas 

(contagens) e relativas (apresentadas na forma de 

percentagem).

É de notar que no cálculo da taxa de prevalência 

de casos com AC, cada caso foi contabil izado uma 

única vez, uti l izando a fórmula descrita abaixo:

No cálculo da prevalência das AC, o numerador 

foi constituído pelo número total de casos notif ica-

dos com a AC em estudo e o denominador foi cons-

tituído pelo somatório do número de nados-vivos 

(NV) e fetos mortos (FM) em cada ano, de acordo 

com os dados disponibilizados pelo Instituto Nacio-

nal de Estatística (INE). Assim, cada notif icação foi 

contabilizada apenas uma vez para a estimativa da 

prevalência de casos com AC. No entanto, para o 

cálculo das AC específicas, quando um feto, ou um 

nado vivo, era portador de mais do que uma ano-

malia, foi contabilizado em cada um dos grupos de 

anomalias que apresentou, pelo que o número total 

de casos com anomalias congénitas é diferente e 

menor do número total de anomalias congénitas 

notif icadas. 
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Neste relatório, as taxas de prevalência dos gran-

des grupos de AC (e os respetivos Intervalos de 

Confiança (IC) a 95%) são expressas em número de 

casos/10 000 nascimentos. Também se apresen-

tam taxas de prevalência expressas em número de 

casos/1 000 nascimentos nas situações em que 

o numerador era de menor dimensão. Em ambas 

as situações, a taxa foi calculada util izando-se o 

número de NV, FM e IMG, com pelo menos uma 

anomalia congénita, ocorridos em cada 10 000 ou 

1 000 nascimentos, durante os anos em estudo, tal 

como preconizado pelo EUROCAT.  

Os IC foram calculados através da distr ibuição de 

Poisson, tendo sido uti l izada o programa informá-

tico disponibi l izado pelo EUROCAT  (12).

2.6 Mapeamento da distribuição 
geográfica e análise espacial do número 
total de casos de Anomalias Congénitas 

Neste relatór io é apresentado um mapa que i lustra 

a distr ibuição geográf ica das taxas de prevalência 

do número total de casos com AC. Considerando 

que a frequência anual de nascimentos com AC é 

baixa, e de modo a minimizar possíveis situações 

de instabil idade estatística associada aos peque-

nos números, o mapa das taxas de prevalência foi 

construído para a total idade de AC do período em 

estudo (2020-2021). 

Na construção das classes, a taxa de prevalência 

dos casos com AC foi distribuída por categorias 

que se baseiam nos valores de prevalência interna-

cionalmente esperados, de 200 a 300 casos por 10 

000 nascimentos por ano  (13). Foi ainda construída 

uma classe especif ica para os concelhos sem noti-

f icações de nascimentos com AC, à semelhança do 

publicado no último relatório do RENAC  (14).

Foi também realizada a análise de aglomerados 

espaciais das taxas de prevalência do total de casos 

com AC, através do Índice Global de Moran I e do 

Índice Local de Moran I (LISA1). Nesta análise foram 

excluídas ambas as Regiões Autónomas devido ao 

reduzido número de concelhos existentes nas ilhas.

O Índice Global de Moran I indica o valor de auto 

correlação espacial das AC para a totalidade da 

área geográfica em análise, isto é, Portugal conti-

nental. O LISA, por sua vez, indica o valor local da 

auto correlação espacial de uma unidade de análise 

(neste caso, um concelho) tendo em conta o valor 

que a variável tem neste e nos concelhos vizinhos, 

através do cálculo do z-score, usando a análise do 

vizinho mais próximo. Nestas análises utilizou-se 

como critério de vizinhança o método da distância 

inversa, que no processamento dos dados de deter-

minado concelho, atribuiu maior influência aos valo-

res dos concelhos vizinhos do que aos valores dos 

concelhos que estão mais distantes  (15-17).

O algoritmo de cálculo do LISA classif ica como 

clusters de valores alto-alto, os concelhos com 

valores de z-score alto, rodeados completamente 

por concelhos de valor de z-score alto, e como 

clusters de valores baixo-baixo os concelhos com 

valores de z-score baixo, rodeados completamente 

por concelhos de valor de z-score baixo, util izan-

do-se para o efeito os seguintes valores: < -1.96 ou 

> +1.96  (15,16). O p-value considerado para a classi-

f icação de clusters estatisticamente signif icativos 

foi de 0,05. Para verif icar se existe aleatoriedade 

na distribuição dos valores de cluster foram calcu-

ladas 999 permutações, com um pseudo p-value 

de 0,001, para cada observação  (15-17).
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▪

▪

Em ambos os mapas, foi utilizado o software de Sis-

temas de Informação Geográfica ARCGIS  (18) e a ver-

são digital dos limites da Carta Administrativa Oficial 

de Portugal  (19).

2.7 Indicadores com interesse para a 
Saúde Pública 

Seguindo as recomendações do EUROCAT, são 

apresentados neste relatór io os seguintes indica-

dores com interesse para a Saúde Pública:

1. Proporção de casos com AC potencialmente 

detetáveis durante a gravidez cujo diagnós-

tico foi realizado no período pré-natal (DPN).

▪  Este indicador contribui para avaliar a ativi-

dade do DPN a nível nacional; 

▪ Neste indicador, foi definido um conjunto de 

AC potencialmente detetáveis por ecografia 

durante a gravidez  (20). Para cada uma des-

tas AC especificas, a proporção detetada 

em DPN foi calculada utilizando no nume-

rador o nº de casos com AC detetada por 

ecografia durante a gravidez, e no denomi-

nador o total de casos com cada uma des-

tas AC.

2. Prevalência de interrupção médica de gravi-

dez (IMG) após DPN de AC grave

▪ Este indicador contribui para quantif icar a 

opção por IMG após o diagnóstico pré-na-

tal de AC grave, e o efeito da IMG na morta-

lidade perinatal e prevalência de NV com AC

▪ Neste indicador foi calculada a prevalên-

cia de IMG (/10 000 nascimentos) em cada 

grande grupo da CID 10, tendo sido utilizado 

no numerador o número de IMG em cada 

grande grupo de AC e no denominador o 

total de nascimentos nos anos em estudo.

3. Prevalência de nados vivos com Síndrome de 

Down

▪ Utilizado como indicador da gravidez tardia, 

e da implementação e adesão aos rastreios 

pré-natais.

▪ Neste indicador foi calculada a prevalência 

de nados vivos com S. Down (/1 000 nasci-

mentos), tendo sido util izado no numerador 

o número nados vivos com S. Down repor-

tados ao RENAC, nos anos em estudo, e no 

denominador o total de nascimentos nos 

anos em estudo.

4. Prevalência do total de casos com defeitos 

do tubo neural (DTN)

▪ Permite avaliar a implementação da política 

nacional de prevenção primária dos DTN 

através da suplementação materna com 

ácido fólico, com início antes da gravidez e 

mantendo-se ininterruptamente até ao f inal 

do primeiro tr imestre.

▪ Neste indicador foi calculada a prevalência 

de casos com DTN (/1 000 nascimentos), 

tendo sido utilizado no numerador o número 

casos com DTN reportados ao RENAC, nos 

anos em estudo, e no denominador o total 

de nascimentos nos anos em estudo.
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5. Mortalidade perinatal de casos com 

anomalia congénita 

▪ Este indicador contribui para avaliar o contri-

buto dos casos com AC para a mortalidade 

perinatal.

▪ Para o cálculo desta proporção, o numera-

dor foi constituído pelo somatório do número 

total de fetos mortos com idade gestacio-

nal ≥ 28 semanas, e do número total de 

nados vivos falecidos até ao final da primeira 

semana de vida, que tinham pelo menos uma 

AC e foram reportados ao RENAC entre 2020 

e 2021. Foi utilizado como denominador o 

total de óbitos verificados em nados vivos 

falecidos até ao 7º dia de vida e fetos mor-

tos com idade gestacional ≥ 28 semanas, de 

acordo com informação disponibilizada pelo 

INE para os anos em estudo  (21).                                                                                        
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3. Resultados

3.1 Participação hospitalar

Todos os centros hospitalares que colaboram com 

o RENAC enviaram notificações referentes a nasci-

mentos com AC em 2020-2021. No entanto, quando 

se observa a distribuição desta participação pelos 

serviços hospitalares 19,1% dos serviços de obste-

trícia e 8,5% dos serviços de pediatria ou neonato-

logia não enviou dados ao RENAC.   

No biénio em estudo, e tal como verif icado em 

anos anter iores, esta par ticipação foi maior nos 

serviços de pediatr ia ou neonatologia comparati-

vamente com a observada nos serviços de obste-

tr ícia ou unidades de diagnostico pré-natal (DPN) 

(83,7% vs 60,5%) (Figura 1).

Esta menor par ticipação dos serviços de obste-

tr ícia poderá explicar par te da subnotif icação de 

casos recebidos pelo RENAC referentes ao bié-

nio 2020-2021, mas também uma menor prevalên-

cia de alguns grupos de AC, nomeadamente as 

mais graves, quando comparados os dados nacio-

nais com os europeus, uma vez que há uma maior 

opção pela IMG nestas situações.
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Figura 1 – Participação dos serviços de obstetrícia ou diagnóstico pré-natal e pediatria 

ou neonatologia, no envio de notif icações relativas aos anos de 2020-2021, ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.2 Características gerais dos casos com 
Anomalias Congénitas

Entre 2020 e 2021 foram recebidas 2271 notif ica-

ções de casos com AC, o que resulta numa preva-

lência de 137,9 casos/10 000 nascimentos para os 

anos em observação (Tabela 1). 

A prevalência de casos de AC obtida através do 

RENAC aumentou desde 2010, atingindo o valor 

mais elevado no ano de 2014 (173,11 casos/10 000 

nascimentos) (Figura 2). A prevalência de casos 

com AC tem oscilado ao longo dos anos, sendo 

sempre inferior ao esperado, de acordo com os 

standards internacionais (representados na Figura 

2 a verde), o que poderá estar relacionado com 

uma subnotif icação de casos, quer porque nem 

todos os de serviços hospitalares notif icam, quer 

porque nem todos os serviços notif icam todos os 

casos (Figura 2).

Nas Tabelas 2, 3 e 4 descrevem-se as caraterísti-

cas dos casos notif icados para o conjunto dos anos 

em estudo (2020 e 2021). 

Em 99,6% dos nascimentos com AC o parto decor-

reu no hospital e 96,5% foram nascimentos simples. 

A gravidez gemelar (dois gémeos) foi observada em 

3,3% dos casos notificados, mas maioritariamente, 

apenas um dos gémeos apresentava pelos menos 

uma AC (85,1%).
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Figura 2 – Evolução anual da prevalência de casos com Anomalias Congénitas, nos anos 

de 2010 a 2021, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Tabela 1 – Número de notif icações e prevalência de casos com Anomalias Congénitas, nos 

anos de 2020 e 2021, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

anual (%)
Número de 

nascimentos*
Pervalência

/10000

2020

2021

1213

1058

53,4

46,6

79873

84832

151,9

124,7

Tota l 2271 100 164705 137,9

* Fonte: Inst i tuto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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A gestação terminou no nascimento de uma criança 

viva em 66,1% dos casos notif icados. Após o diag-

nóstico de uma malformação fetal grave, 31,8% 

dos progenitores optou pela interrupção médica da 

gravidez (IMG). Nas restantes notif icações o desfe-

cho foi a morte fetal (1,3%) ou o aborto espontâneo 

(0,7%).

Entre os casos de AC notificados, o sexo masculino 

foi o mais frequente (53,9% vs. 40,2%) (Tabela 2).

Em 66,0% dos casos notif icados, a identif icação 

ou suspeita de pelo menos uma AC, aconteceu 

pela primeira vez na fase pré-natal. Nestes casos 

(n=1498) a ecografia obstétrica foi o primeiro exame 

pré-natal a revelar a suspeita de alterações fetais 

(91,7%), sendo semelhante o contributo da ecogra-

fia do 1° trimestre (32,2%) e da ecografia do 2° tri-

mestre (34,5%) (Tabela 3). 

Em 31,1% das notif icações não foram assinaladas 

alterações nos exames real izados durante a gravi-

dez.

As ecograf ias obstétr icas do 1º e do 2º tr imestre 

foram realizadas de acordo com o preconizado 

para a vigi lância da gravidez em Portugal  (22) em 

90,6% dos casos notif icados: em 69,7% das gra-

videzes ambas as ecograf ias foram realizadas e 

em 20,9% só foi realizada a ecograf ia do 1º tr imes-

tre, situações relacionadas com IMG até às 20-22 

semanas de gestação.

 Em 3,8% das gravidezes apenas foi realizada eco-

graf ia no 2º tr imestre e em 1,3% não foi realizada 

qualquer ecograf ia no 1º nem no 2º tr imestre (Ta-

bela 3). Estas duas situações mostram que em 

cerca de 4% dos casos notif icados, a gravidez foi 

mal vigiada.
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Tabela 2 – Número de notif icações e percentagem 

de casos com Anomalias Congénitas, de 

acordo com o local de nascimento, o tipo 

de nascimento e o número de indivíduos 

malformados em cada parto, resultado da 

gestação e sexo, nos anos de 2020 e 2021, 

notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.

Local de nascimento n %

100,0

%

100,0

%

100,0

%

100,0

2271

n

2271

n

2271

n

2271

Tota l

T ipo de Nascimento

Grav idez s imples

Grav idez múlt ip la*

Duplo

Tr ip lo

Desconhecido

Tota l

*Número de Malformados em

gravidez múltipla

1

2

Resul tado da Gestação

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Feto-mor to

Abor to espontâneo

Desconhecido

Tota l

Sexo

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Desconhecido

Tota l

Hospi ta l

Domicí l io

Outro

2262

6

3

63

11

1501

723

30

16

1

1224

913

11

123

53,9

40,2

0,5

5,4

66,1

31,8

1,3

0,7

0,04

85,1

14,9

2191

74

2

4

96,5

3,3

0,1

0,2

99,6

0,3

0,1
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Tabela 3 – Número de notif icações e percentagem de casos com Anomalias Congénitas de acordo com o 

momento de identif icação da 1ª anomalia, o estado do Feto ou Recém-Nascido na identif icação da 1ª 

anomalia, o 1º exame alterado e a realização de estudo morfológico, nos anos de 2020 e 2021, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Diagnóstico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Entre 1 mês e 12 meses

Pós-nata l, idade desconhecida

Na autópsia

Desconhecido

Tota l

V ivo

Mor to

Desconhecido

Tota l

Real izou no 1º Tr imestre e no 2º Tr imestre

Real izou no 1º Tr imestre, mas não no 2º Tr imestre

Real izou no 2º Tr imestre, mas não no 1º Tr imestre

Não rea l izou no 1º Tr imestre nem no 2º Tr imestre

Desconhecido

Tota l

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Rastre io b ioquímico

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Teste pré-nata l não invasivo

Outros testes posi t ivos 

Desconhecido

Tota l

Momento de identi f icação da 1ª anomal ia congéni ta

Momento de identi f icação da 1ª anomal ia congéni ta

Estado do Feto ou Recém-nascido na identi f icação da 1ª anomal ia congéni ta

Real ização de ecograf ia obstétr ica

1498

453

214

51

4

6

40

6

2271

2252

18

1

2271

99,2

0,8

0,04

100,0

482

517

355

20

58

28

23

49

3

1589

32,2

34,5

23,7

1,3

3,9

1,9

1,5

3,1

0,2

100,0

1584

474

86

30

97

2271

69,7

20,9

3,8

1,3

4,3

100,0

 66,0

19,9

9,4

2,2

0,2

0,3

1,8

0,3

100,0

n %

n %

n %

n %



Tabela 4 – Número de notif icações e percentagem de casos com Anomalias Congénitas, de acordo com a 

realização de colheita de produtos fetais e exame invasivo realizado, nos anos de 2020 e 2021, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

No universo das notificações recebidas pelo RENAC 

nas quais está registada a realização de colheita de 

produtos fetais (n=894) o principal motivo referido 

para a realização dessa colheita foi a identificação 

de uma alteração fetal através da ecografia (70,8%), 

seguida do rastreio bioquímico positivo (12,8%) e da 

idade materna (3,2%).

A amniocentese (64,2%) e a biópsia de vilosidades 

coriónicas (34,1%) foram os exames invasivos mais 

realizados (Tabela 4). Apesar de proposto pelo 

médico, a realização de um exame invasivo, após 

a suspeita de uma AC fetal, foi recusada pelos pro-

genitores em 2,9% dos casos notif icados. 
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Real izou dev ido a presença de marcador ecográf ico

Real izou dev ido a rastre io bioquímico posi t ivo

Real izou dev ido a idade materna

Real izou por outra razão

Tota l

633

114

29

118

894

70,8

12,8

3,2

13,2

100,0

Colhe i ta Produtos Feta is n %

Amniocentese

Biópsia de v i los idades

Cordocentese

Fetoscopia

Tota l

Técnica de colhe i ta de produtos feta is n %

302

569

11

4

886

64,2 

34,1

1,2

0,5

100,0



3.3 Distribuição dos casos com Anomalias 
Congénitas por área geográfica 

Apesar da notificação dos casos ao RENAC ter ori-

gem hospitalar, a sua análise epidemiológica, em 

particular no que respeita à componente espacial, é 

realizada com base no local de residência das mães 

durante a gravidez. Esta abordagem é importante 

para aumentar o conhecimento acerca da epidemio-

logia das AC de base populacional, uma vez que é 

durante a gravidez que se terão feito sentir as expo-

sições teratogénicas que podem explicar a ocorrên-

cia de uma ou mais AC. Enquanto as exposições 

associadas ao seguimento clínico são acessíveis 

através dos próprios pais e médicos, as exposições 

ambientais são de mais difícil avaliação, pelo que 

a análise por local de residência da mãe durante a 

gestação é importante.

Assim, o padrão da distribuição geográfica (por resi-

dência da mãe durante a gravidez) da prevalência 

do total de casos com AC notificados nos anos em 

estudo (2020 e 2021) é apresentado na Figura 3.
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Figura 3 – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10 000 nascimentos) nos 

concelhos do Continente e das Regiões Autónomas, nos anos de 2020 e 2021, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.



A análise visual do mapa sugere a existência de 

concelhos com valores de prevalência mais eleva-

dos que os dos concelhos circundantes, o que 

poderá estar associado a uma maior notif icação 

dos serviços hospitalares existentes nestes con-

celhos ou a uma efetiva concentração geográf ica 

de nascimentos com AC. 

A observação da Figura 3 revela, ainda, que em 

alguns concelhos não foram notif icados nascimen-

tos com AC durante o período em análise, o que 

pode estar relacionado com o decréscimo da nata-

lidade em Portugal, ou com a reduzida adesão à 

notif icação ao RENAC por par te de algumas unida-

des hospitalares.  

O LISA (Índice local de Moran), representado na 

Figura 4 para o período em estudo, identif ica 1 

aglomerado de valores alto-alto, de maior dimen-

são, na fronteira entre a zona norte da Região Alen-

tejo e a zona sul da Região Centro e 3 aglomerados 

de valores alto-alto, de menor dimensão, na zona 

interior norte da Região Centro. 
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Figura 4 – Aglomerados de casos com anomalias congénitas (/10000 nascimentos) nos Concelhos de Portugal 

Continental, reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, nos anos de 2020 a 2021.



Tabela 5 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central por 

10 000 nascimentos, de acordo com a CID 10: Q00 a Q07, nos casos relativos aos anos 

2020-2021 e 2018-2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

3.4 Distribuição da prevalência de 
Anomalias Congénitas por grande grupo 
de anomalias.

Neste subcapítulo descreve-se a distr ibuição das 

prevalências por grande grupo de AC, de acordo 

com a 10ª versão da Classif icação Internacional de 

Doenças e causas de morte (CID 10)  (23). Apresen-

tam-se igualmente as prevalências observadas no 

biénio anterior (de 2018 e 2019), de modo a permi-

tir uma rápida comparação.

3.4.1 Anomalias Congénitas do Sistema 
Nervoso Central

Nos anos 2020 e 2021 a prevalência de AC do 

Sistema Nervoso Central (CID10: Q00 a Q07) foi 

de 18,2 casos/10 000 nascimentos (IC95%16,16-

-20,33), valor ligeiramente inferior ao observado em 

2018-2019. Incluídos neste grande grupo, encon-

tram-se os Defeitos do Tubo Neural (CID10: Q00, 

Q01 e Q05) cuja prevalência foi de 5,0 casos/10 

000 nascimentos (IC95% 4,01-6,25), valor ligeira-

mente inferior ao observado no biénio 2018-2019 

(5,9 casos/10 000 nascimentos) (Tabela 5). 

30

r
Relatório 2020-2021

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas

Anomal ias Congénitas do Sistema Nervoso Centra l

Q00 - Q07 - Sistema Nervoso Central

Defeitos do Tubo Neural (Q00, Q01, Q05)

    Q00 - Anencefa l ia e s imi lares

    Q01 - Encefa locelo

    Q05 - Espinha Bí f ida

Q02 - Microcefa l ia

Q03 - Hidrocefa l ia congénita

Q04 - Outras AC do Cérebro

Q06 - Outras AC da medula espinal

Q07 – Outra AC do Sistema Nervoso Centra l

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

18,2  (16,16 – 20,33)

2,6  (1,84 - 3,45)

0,5  (0,25 - 1,04)

1,9  (1,33 - 2,74)

1,0  (0,60 - 1,65)

2,6  (1,84 – 3,45)

7,5  (6,26 – 8,98)        

0,7  (0,38 – 1,27)

1,3  (0,79 – 1,95)

n

299

42

9

32

17

42

124

12

21

%

14,0

3,0

10,7

5,7

14,0

41,5

4,0

7,0

2018-2019

Prevalência /10 000

21,0

2,4

0,9

2,6

1,0

3,8

7,5

0,2

2,5

Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Class i f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.



Figura 5 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central, segundo 

a CID 10: Q00 a Q07, de acordo com o resultado da gestação, relativos aos anos 2020-2021 e notif icados 

ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 6 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central, segundo 

a CID 10: Q00 a Q07, de acordo com a fase em que foi identif icada a 1ª anomalia congénita, relativos aos 

anos 2020-20121 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Observou-se que 55,1% dos casos tinham AC iso-

ladas, e a presença de múltiplas anomalias foi 

registada em 44,9% dos casos notif icados. Dentro 

destas incluem-se 21,6% de casos com AC cro-

mossómicas e 3,6% de síndromes genéticas.

Relativamente ao resultado da gravidez, esta termi-

nou com o nascimento de uma criança viva em 32,4% 

dos casos notificados com pelo menos uma AC do 

SNC, e a IMG foi a opção em 64,4% das notificações 

com AC deste grupo nosológico (Figura 5). 

Pelo menos uma das AC foi diagnosticada, ou sus-

peita, na fase pré-natal em 86,6% dos casos; em 

8,1% as AC foram diagnosticadas no momento 

do nascimento e em 3,2% o diagnóstico ocorreu 

durante a 1ª semana de vida (Figura 6). Nos restan-

tes casos as AC foram diagnosticadas ou durante 

o 1º ano de vida ou durante a autópsia (2,0%).
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Tabela 6 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central por 10 000 

nascimentos, de acordo com a CID 10: Q00 a Q07, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 

2018-2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

3.4.2 Anomalias Congénitas do Olho, 
Ouvido, Face e Pescoço

Em 2020 e 2021, a prevalência das AC do grupo 

nosológico “Olho, Ouvido, Face e Pescoço” (CID10: 

Q10 a Q18 e K07.0) foi de 8,9 casos/10 000 nasci-

mentos, valor inferior ao observado entre 2018 e 

2019 (11,4 casos/10 000 nascimentos) (Tabela 6).

Observou-se que em 45,1% dos casos as AC 

foram isoladas e em 54,9% foram múltiplas. Nes-

tas incluem-se 14,0% de casos com AC cromossó-

micas e 4,0% com síndromes genéticas. 
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A gravidez terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 73,6% dos casos notif icados com 

AC deste grupo nosológico e a IMG foi a opção em 

22,0% das notif icações (Figura 7 ).

Em 45,1% dos casos registados com estas patolo-

gias, pelo menos uma AC foi diagnosticada, ou sus-

peita, na fase pré-natal. Em 36,3% foi diagnosticada 

no momento do nascimento e em 18,7% o diagnós-

tico ocorreu entre a primeira semana de vida e um 

ano de idade (Figura 8). 

Anomal ias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescoço 

Q10 – Q18 - Olhos, ouvido, face, pescoço

Q10 - AC das pálpebras, apare lho lacr imal

e órbi ta

Q11 - Anof ta lmia, microf ta lmia, macrof ta lmia

Q12 - AC do cr ista l ino

Q13 - AC da câmara anter ior do olho

Q15 - Outras AC do olho

Q16 - AC do ouv ido com compromisso da 

audição

Q17 - Outras AC do pav i lhão aur icular

Q18 - Outras AC da face e do pescoço

K07.0 - Micrognatismo

n

146

9

11

9

7

5

11

34

24

36

%

6,2

7,5

6,2

4,8

3,4

7,5

23,3

16,4

24,7

2018-2019

Prevalência /10 000

11,4

0,7

0,6

0,3

0,5

0,4

0,2

2,4

3,5

2,5

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

8,9 (7,49 - 10,42)

0,5 (0,25 – 1,04)

0,7 (0,33 – 1,20)

0,5 (0,25 – 1,04)

0,4 (0,17 – 0,88)

0,3 (0,10 – 0,71)

0,7 (0,33 – 1,20)

2,1 (1,43 – 2,88)

1,5 (0,93 – 2,17)

2,2 (1,53 – 3,03)



Figura 7 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescoço, 

segundo a CID 10: Q10 a Q18 e K07.0, de acordo com o resultado da gestação, relativos aos anos 

2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 8 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescoço, 

segundo a CID 10: Q10 a Q18 e K07.0, de acordo com a fase de identif icação da 1ª anomalia, relativos aos 

anos 2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Observou-se que em 64,2% dos casos as AC 

foram isoladas e em 35,8% foram múltiplas. Nes-

tas incluem-se 35,8% de casos com AC cromossó-

micas e 5,3% com síndromes genéticas. 

A gravidez terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 78,3% dos casos, valor semelhante 

ao observado no biénio anterior (78,2%), e a IMG 

foi a opção em 20,1% das notif icações (Figura 9).

Em 51,0% destes casos pelo menos uma AC foi 

diagnosticada, ou suspeita, na fase pré-natal, valor 

igual ao observado no biénio anterior (51%). Em 

17,6% destes casos as AC foram diagnosticadas 

ao nascer, em 22,2% durante a primeira semana de 

vida, e em 5,5% entre a primeira semana de vida 

e os 12 meses (Figura 10). Em vinte e três notif ica-

ções não foi reportado o momento do diagnóstico.

3.4.3 Anomalias Cardíacas

Neste relatório, e à semelhança do reportado pelo 

registo europeu (EUROCAT), é apresentada a preva-

lência das AC Cardíacas (CID10: Q20 a Q26) sendo 

retirados desta análise os códigos Q27, Q28 e P83.2 

da CID10, referentes a AC do sistema vascular (que 

em conjunto com os códigos relativos às anoma-

lias cardíacas constituem as AC do Aparelho car-

diovascular). Em 2020 e 2021, a prevalência de AC 

Cardíacas (CID10: Q20 a Q26) foi de 57,0 casos/10 

000 nascimentos, valor inferior ao observado em 

2018 e 2019 (68,1 casos/10 000 nascimentos). À 

semelhança do reportado em outros relatórios do 

RENAC, observou-se que as AC dos septos cardía-

cos foram as mais prevalentes (61,2 casos/10 000 

nascimentos), seguidas das AC das grandes artérias 

(15,4 casos/ 10 000 nascimentos) (Tabela 7). 
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Tabela 7 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas Cardíacas por 10 000 nascimentos, de 

acordo com a CID 10: Q20 a Q26, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomal ias Cardíacas

Q20-Q26 - Anomalias Cardíacas

Q20 - AC das câmaras e comunicações 

cardíacas

Q21 - AC dos septos cardíacos

Q22 - AC das vá lvulas pulmonar e tr icúspide

Q23 - AC das vá lvulas aór t ica e mitra l

Q24 - Outras AC do coração

Q25 - AC das grandes ar tér ias

Q26 - AC das grandes ve ias

n

939

64

575

55

60

23

145

17

%

6,8

61,2

5,9

6,4

2,4

15,4

1,8

2018-2019

Prevalência /10 000

68,1

4,7

42,1

5,5

2,8

1,9

9,8

1,2

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

57,0 (53,42 - 60,78)

3,9 (2,99 - 4,96)

34,9 (32,12 - 37,88)

3,3 (2,52 - 4,35)

3,6 (2,78 - 4,69)

1,4 (0,89 - 2,10)

8,8 (7,43 – 10,36)

1,0 (0,60 – 1,65)



Figura 9 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas Cardíacas, segundo a CID 10: Q20 a 

Q26, de acordo com o resultado da gestação, relativos aos anos 2020-2021 e notif icados ao Registo 

Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 10 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas Cardíacas, segundo a CID 10: Q20 a 

Q26, de acordo com o resultado da gestação, relativos aos anos 2020-2021 e notif icados ao Registo 

Nacional de Anomalias Congénitas.
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A gestação terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 50,0% dos registos notif icados ao 

RENAC e a IMG foi a opção seguida em 42,9% dos 

casos (Figura 11).

Pelo menos uma das AC foi diagnosticada, ou sus-

peita, na fase pré-natal em 69,6% das notif icações 

recebidas pelo RENAC. Em 10,7% foi detetada no 

momento do nascimento, em 16,1% foi diagnos-

ticada na 1ª semana de vida (Figura 12). Não foi 

repor tado o momento do diagnóstico em 3,6% dos 

casos.

3.4.4 Anomalias Congénitas do Aparelho 
Respiratório

Nos anos 2020 e 2021 observou-se através do 

RENAC uma prevalência de 3,5 casos/10 000 

nascimentos com AC do Aparelho respiratório 

(CID10: Q30 a Q34), valor semelhante ao observado 

em 2018 e 2019 (3,3 casos /10 000 nascimentos) 

(Tabela 8).

Observou-se que em 33,9% dos casos as AC 

foram isoladas e em 66,1% foram múltiplas. 

Nestas incluem-se 24,3% de casos com AC 

cromossómicas, 5,4% com síndromes genéticas e 

2,7% resultantes de exposição teratogénica. 
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Tabela 8 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas do Aparelho respiratório por 10 000 nascimentos, 

de acordo com a CID 10: Q30 a Q34, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomal ias Congénitas do Apare lho respiratór ios

Q30 - Q34 - Aparelho respiratór io

Q30 - AC do nar iz

Q31 - AC da lar inge

Q32 - AC da traqueia e dos brônquios

Q33 - AC do pulmão

n

58

18

9

1

30

%

31,0

15,5

1,7

51,7

2018-2019

Prevalência /10 000

3,3

1,2

0,8

0,2

3,5

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

3,5 (2,67 – 4,55)

1,1 (0,65 – 1,73)

0,5 (0,25 – 1,04)

0,1 (0,00 – 0,34

1,8 (1,23 – 2,60)



Figura 11 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Aparelho respiratório, segundo a 

CID 10: Q30 a Q34, de acordo com o resultado da gestação, relativos aos anos 2020-2021 e notif icados 

ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 12 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Aparelho respiratório, segundo a 

CID 10: Q30 a Q34, de acordo com a fase de identif icação da 1ª anomalia, relativos aos anos 2020-2021 e 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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A gestação terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 81,0% dos casos notif icados com 

AC deste grupo nosológico, e a IMG foi a opção 

em 19,0% dos casos (Figura 13).

Pelo menos uma das AC deste grupo foi diagnosti-

cada, ou suspeita, na fase pré-natal em 63,8% das 

notif icações recebidas pelo RENAC, em 26,7% dos 

casos foi detetada ao nascer, em 6,7% foi diagnos-

ticada na 1ª semana de vida e em 1% o diagnóstico 

aconteceu durante as primeiras 4 semanas de vida. 

Não foi reportado o momento do diagnóstico em 

1,9% dos casos (Figura 14).

3.4.5 Fenda Labial e Fenda Palatina

A prevalência de AC do grupo das Fendas Labiais 

e do Palato (CID10: Q35 a Q37) foi de 6,6 casos/10 

000 nascimentos em 2020 e 2021, valor l igeira-

mente infer ior ao observado em 2018 e 2019 (7,1 

casos/10 000 nascimentos) (Tabela 9).

Observou-se que em 59,0% dos casos as AC 

foram isoladas e em 41,0% foram múltiplas. Nestas 

incluem-se 32,6% de casos com AC cromossómi-

cas e 4,7% com síndromes genéticas. 
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Tabela 9 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas do grupo das Fendas Labial e do Palato, por 10 

000 nascimentos, de acordo com a CID 10: Q35 a Q37, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 

2018-2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Fendas labia is e fendas palat inas

Q35-Q37 - Fenda labial e Fenda palat ina

Q35 - Fenda palat ina

Q36 - Fenda labia l

Q37 - Fenda labia l com fenda palat ina

n

108

49

21

38

%

45,4

19,4

35,2

2018-2019

Prevalência /10 000

7,1

3,4

1,0

2,7

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

6,6 (5,38 – 7,92)

3,0 (2,20 - 3,93)

1,3 (0,79 – 1,95)

2,3 (1,63 – 3,17)



Figura 13 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do grupo das Fenda Labiais e das 

Fendas do Palato, segundo a CID 10: Q35 a Q37, de acordo com o resultado da gestação, relativos aos 

anos 2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 14 – Distribuição da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do grupo das Fendas Labiais e das 

Fendas do Palato, segundo a CID 10: Q35 a Q37, de acordo com a fase de identif icação da 1ª anomalia, 

relativos aos anos 2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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A gestação terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 70,5% dos casos com anomalias 

deste grupo, e a IMG foi a opção em 25,8% das 

notif icações (Figura 15).

Pelo menos uma das AC foi diagnosticada, ou sus-

peita, na fase pré-natal em 56,1% das notificações 

recebidas pelo RENAC. Em 22,0% dos casos o diag-

nóstico foi feito no momento do nascimento, em 

11,4% na 1ª semana de vida e em 5,3% entre a 1ª e 

a 4ª semanas de vida (Figura 16). Em 0,8 dos casos 

o diagnóstico ocorreu no exame necrópsico e em 

1,6% não foi reportado o momento do diagnóstico. 

3.4.6 Anomalias Congénitas do Aparelho 
Digestivo

As AC do Aparelho digestivo (CID10: Q38 a Q45) 

ocorreram com uma prevalência de 8,9 casos/10 

000 nascimentos entre 2020 e 2021, valor l igeira-

mente infer ior ao observado em 2018 e 2019 (9,6 

casos/10 000 nascimentos) (Tabela 10).

Observou-se que em 50,8% dos casos as AC 

foram isoladas e em 49,2% foram múltiplas. Nes-

tas incluem-se 20,0% de casos com AC cromos-

sómicas, 6,2% com síndromes genéticas e 1,5% 

resultantes de exposição teratogénica. 
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Tabela 10 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo por 10 000 nascimentos, 

de acordo com a CID 10: Q38 a Q45 e P75, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomal ias Congénitas do Apare lho digest ivo

Q38 - Q45 - Outras AC do aparelho digestivo

Q38 - Outras AC da l íngua, boca e far inge

Q39 - AC do esófago

Q40 - Outras AC do apare lho digest ivo super ior

Q41 - Ausência, atres ia, estenose do intest ino 
delgado

Q42 - Ausência, atres ia, estenose do cólon

Q43 - Outras AC do intest ino

Q44 - AC da vesícula bi l iar, v ias bi l iares e 
f ígado

Q45 - Outras AC do apare lho digest ivo

n

147

23

17

8

24

35

22

14

4

%

15,6

11,6

5,4

16,3

23,8

15,0

9,5

2,7

2018-2019

Prevalência /10 000

9,6

0,8

1,6

0,3

1,6

2,2

2,2

0,7

0,2

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

8,9 (7,54 – 10,49)

1,4 (0,89 – 2,10)

1,0 (0,60 – 1,65)

0,5 (0,21 – 0,96)

1,5 (0,93 – 2,17)

2,1 (1,48 -  2,96)

1,3 (0,84 – 2,02)

0,9 (0,46 – 1,43)

0,2 (0,06 – 0,62)



Figura 15 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo, 

segundo a CID 10: Q38 a Q45 e P75, de acordo com o resultado da gestação, relativos aos anos 

2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 16 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo, 

segundo a CID 10: Q38 a Q45, de acordo com a fase de identif icação da 1ª anomalia, relativos aos anos 

2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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A gravidez terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 86,7% dos registos notif icados ao 

RENAC, e a IMG foi a opção em 12,8% dos casos 

(Figura 17 ). 

Em 52,2% destes casos o diagnóstico da primeira 

AC foi feito ao nascer, enquanto na fase pré-natal 

foram diagnosticadas, ou suspeitas 36,1% das AC 

deste grupo nosológico. Em 7,2% dos casos o diag-

nosticado foi realizado durante a primeira semana 

de vida, e em 1,1% o diagnostico aconteceu entre a 

1ª e a 4ª semanas de vida (Figura 18).

3.4.7 Anomalias Congénitas do Aparelho 
Genital

A prevalência de anomalias do Aparelho genital 

(CID10: Q50 a Q56) foi de 12,3 casos/10 000 nas-

cimentos para os dois anos em estudo, valor igual 

ao observado em 2018 e 2019 (12,3 casos/10 000 

nascimentos). À semelhança de anos anter iores, 

é no subgrupo dos Hipospadias que se observa a 

prevalência mais elevada (6,0 casos/ 10 000 nas-

cimentos) (Tabela 11).

Observou-se que em 65,0% dos casos as AC 

foram isoladas e em 35,0% foram múltiplas. Nes-

tas incluem-se 31,7% de casos com AC cromossó-

micas e 4,8% com síndromes genéticas.

42

r
Relatório 2020-2021

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas

Tabela 11 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas do Aparelho genital por 10 000 nascimentos, de 

acordo com a CID 10: Q50 a Q56, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomal ias Congénitas do Apare lho geni ta l

Q50 - Q56 - AC dos órgãos genitais

Q50 - AC dos ovár ios e trompas de Falópio

Q51 - AC do útero e do colo do útero

Q52 - Outras AC dos geni ta is femininos

Q53 - Test ículo não descido

Q54 - Hipospadias

Q55 - Outras AC dos geni ta is mascul inos

Q56 - Sexo indeterminado

n

180

9

13

9

37

98

24

12

%

4,5

6,4

4,5

18,3

48,5

11,9

5,9

2018-2019

Prevalência /10 000

12,3

0,4

0,5

0,8

1,4

7,1

1,7

0,5

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

10,9 (9,39 – 12,65)

0,5 (0,25 – 1,04)

0,8 (0,42 – 1,35)

0,5 (0,25 – 1,04)

2,2 (1,58 – 3,10)

6,0 (4,83 – 7,25)

1,5 (0,93 – 2,17)

0,7 (0,38 – 1,27)



Figura 17 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Congénitas do Aparelho genital, 

segundo a CID 10: Q50 a Q56, de acordo com resultado da gestação, relativos aos anos 2020-2021 e 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 18 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Congénitas do Aparelho genital, 

segundo a CID 10: Q50 a Q56, de acordo com a fase de identif icação da 1ª anomalia, relativos aos anos 

2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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A gestação terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 80,4% dos casos e a IMG foi a opção 

seguida em 17,0% das notificações (Figura 19).

Em 92,5% das notificações recebidas, foi na fase 

pré-natal que pelo menos uma AC deste grupo noso-

lógico foi diagnosticada, ou suspeita. Em 3,9% dos 

casos o diagnóstico ocorreu ao nascer, e em 2,3% 

durante a 1ª semana de vida (Figura 20). Em 1,3% 

das notificações o não foi reportado o momento do 

diagnóstico.

3.4.8 Anomalias Congénitas do Aparelho 
Urinário

As AC do Aparelho urinário (CID10: Q60 a Q64) 

revelaram uma prevalência de 28,7 casos/10 000 

nascimentos nos anos em estudo, valor semelhante 

ao observado entre 2018 e 2019 (28,1 casos/10 

000 nascimentos). Dentro deste grande grupo, as 

lesões obstrutivas foram as mais prevalentes (15,4 

casos/10 000 nascimentos) (Tabela 12).

Observou-se que 70,9% dos casos tinham AC iso-

ladas, e a presença de múltiplas anomalias foi 

registada em 29,1% dos casos notif icados. Dentro 

destas incluem-se 23,0% de casos com AC cro-

mossómicas e 5,3% de síndromes genéticas.
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Tabela 12 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas do Aparelho urinário por 10 000 nascimentos, de 

acordo com a CID 10: Q60 a Q64, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomal ias Congénitas do Apare lho ur inár io

Q60 - Q64 - Aparelho Ur inár io

Q60 - Agenesia renal e outras reduções 
do r im

Q61 - Doença quíst ica do r im

Q62 - AC obstrut ivas bacinete e AC do ureter

Q63 - Outras AC do r im

Q64 - AC do apare lho ur inár io

n

472

63

53

254

62

40

%

13,3

11,2

53,8

13,1

8,5

2018-2019

Prevalência /10 000

28,1

3,4

3,6

16,1

2,6

2,4

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

28,7 (26,13 – 31,36)

3,8 (2,94 – 4,89)

3,2 (2,41 – 4,21)

15,4 (13,58 – 17,44)

3,8 (2,89 – 4,83)

2,4 (1,74 – 3,31)



Figura 19 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Congénitas do Aparelho urinário, 

segundo a CID 10: Q60 a Q64, de acordo com resultado da gestação, relativos aos anos 2020-2021 e 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 20 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Congénitas do Aparelho urinário, 

segundo a CID 10: Q60 a Q64, de acordo com a fase de identif icação da 1ª anomalia, relativos aos anos 

2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.9 Anomalias Congénitas 
e Deformações do Sistema 
Músculo-esquelético

As AC do Sistema Músculo-Esquelético (CID10: Q65 

a Q79, K40 e K42) revelaram uma prevalência de 

38,7 casos/10 000 nascimentos no período de 2020 

e 2021, valor inferior ao observado em 2018 e 2019 

(40,0 casos/10 000 nascimentos) (Tabela 13).

Observou-se que 64,6% dos casos tinham AC iso-

ladas, e a presença de múltiplas anomalias foi 

registada em 35,4% dos casos notif icados. Den-

tro destas incluem-se 17,9% de casos com AC 

cromossómicas, 5,6% com síndromes genéticas e 

2,2% resultantes de exposição teratogénica.
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Tabela 13 – Número total e prevalência de Anomalias Congénitas e deformações do Sistema Músculo-esquelético 

por 10 000 nascimentos, de acordo com a CID 10: Q65 a Q79, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 

2018-2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

Anomal ias Congénitas e deformações do Sistema Músculo-esquelét ico

Q65 - Q79 - AC e deformações osteomusculares

Q65 - AC da anca

Q66 - Deformações congénitas do pé

Q67 - Deformações da cabeça, face, coluna, tórax

Q68 - Outras deformações osteomusculares

Q69 - Pol idacti l ia

Q70 - Sindacti l ia

Q71 - Anomal ias de redução membro super ior

Q72 - Anomal ias de redução membro infer ior

Q73 - Defeitos de redução membro não especif icado

Q74 - Outras AC dos membros

Q75 - Outras AC dos ossos do crânio e da face

Q76 - AC da coluna ver tebra l e ossos do tórax

Q77 - Osteocondrodisplas ia dos ossos longos e 
coluna

Q78 - Outras osteocondrodisplas ias

Q79 - AC do s istema osteomuscular não 
c lass i f icadas em outro local

K40 - Hérnia inguinal

K42 - Hérnia umbi l ica l

n

637

53

140

18

40

98

38

37

24

10

26

35

26

15

4

65

2

6

%

8,3

22,0

2,8

6,3

15,4

6,0

5,8

3,8

1,6

4,1

5,5

4,1

2,4

0,6

10,2

0,3

0,9

2018-2019

Prevalência /10 000

40,0

4,6

8,4

1,7

2,5

5,8

2,5

2,1

1,0

0,5

2,0

1,9

0,8

0,5

0,3

5,2

0,1

0,1

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

30,7 (35,73 – 41,80)

3,2 (2,41 – 4,21)

8,5 (7,15 – 10,03)

1,1 (0,65 – 1,73)

2,4 (1,74 – 3,31)

6,0 (4,83 – 7,25)

2,3 (1,63 – 3,17)

2,2 (1,58 – 3,10)

1,5 (0,93 – 2,17)

0,6 (0,29 – 1,12)

1,6 (1,03 – 2,31)

2,1 (1,48 – 2,96)

1,6 (1,03 – 2,31)

0,9 (0,51 – 1,50)

0,2 (0,06 – 0,62)

3,9 (3,05 – 5,03)

0,1 (0,01 – 0,44)

0,4 (0,13 – 0,79)
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Figura 21 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Congénitas e deformações do 

sistema músculo-esquelético, segundo a CID 10: Q65 a Q79, de acordo com resultado da gestação, 

relativos aos anos 2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 22 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Congénitas e deformações do 

sistema músculo-esquelético, segundo a CID 10: Q65 a Q79, de acordo com a fase de identif icação da 1ª 

anomalia, relativos aos anos 2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

A gravidez terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 73,5% dos casos reportados ao 

RENAC com patologias deste grupo nosológico, e 

em 23,7% dos casos a opção foi a IMG (Figura 21).

A primeira anomalia foi diagnosticada, ou suspeita, 

na fase pré-natal em 54,7% dos casos notif icados 

relativos a 2020 e 2021. Em 33,6% foi diagnosti-

cada ao nascer, enquanto em 6,5% e em 3,2% 

o momento do diagnóstico ocorreu durante a 1ª 

semana de vida e entre a 1ª semana e os 12 meses 

respetivamente (Figura 22). Em 2% das notif ica-

ções não foi reportado o momento do diagnóstico.
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3.4.10 Outras Anomalias Congénitas

No grupo da CID 10 denominado “Outras anomalias 

congénitas” (CID10: Q80 a Q89, C41, C49, D18.00 e 

D82), observou-se uma prevalência de 9,9 casos/10 

000 nascimentos entre 2020 e 2021, valor superior 

ao observado entre 2018 e 2019 (Tabela 14). 

Observou-se que 28,9% dos casos tinham AC isola-

das, e a presença de múltiplas anomalias foi regis-

tada em 71,1% dos casos notificados. Dentro destas 

incluem-se 18,7% de casos com AC cromossómi-

cas, 31,9% com síndromes genéticas e 4,4% resul-

tantes de exposição teratogénica. 
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Tabela 14 – Número total e prevalência de Outras Anomalias Congénitas por 10 000 nascimentos, de acordo com a 

CID 10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Outras Anomal ias Congénitas

Q80 - Q89 - Outras Anomalias Congénitas

Q80 - Ict iose congénita

Q81 - Epidermól ise bolhosa

Q82 - Outras AC da pele

Q83 - AC da mama

Q84 - Outras AC do tegumento

Q85 - Outras facomatoses

Q86 - AC por causas exógenas

Q87 - Outras s índromes com AC

Q89 - Outras AC

C41 - Teratoma sacrococcígeo

C49 - Teratoma cerv ica l

D18.00 - Hemangioma capi lar

D82 - Síndrome de Di George

n

163

1

1

27

3

12

4

4

34

37

3

1

30

6

%

0,6

0,6

16,6

1,8

7,4

2,5

2,5

20,9

22,7

1,8

0,6

18,4

3,7

2018-2019

Prevalência /10 000

7,7

0,0

0,2

1,8

0,1

0,3

0,2

0,1

2,4

1,8

0,2

0,1

0,2

0,2

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

9,9 (8,44 – 11,54)

0,1 (0,00 – 0,34)

0,1 (0,00 – 0,34)

1,6 (1,08 – 2,39)

0,2 (0,03 – 0,54)

0,7 (0,38 – 1,27)

0,2 (0,06 – 0,62)

0,2 (0,06 – 0,62)

2,1 (1,43 – 2,88)

2,2 (1,58 – 3,10)

0,2 (0,03 – 0,54)

0,1 (0,00 – 0,34)

1,8 (1,23 – 2,60)

0,4 (0,13 – 0,79)



Figura 23 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Outras Anomalias Congénitas, segundo a CID 

10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com resultado da gestação, relativos aos anos 

2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 24 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Outras Anomalias Congénitas, segundo a CID 

10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com a fase de identif icação da 1ª anomalia, relativos 

aos anos 2020-2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

A gravidez terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 57,8% dos casos reportados ao 

RENAC com patologias deste grupo nosológico 

e em 39,8% dos casos foi assinalada uma IMG 

(Figura 23).

Em 68,0% das notif icações recebidas o diagnós-

tico, ou suspeita, da 1ª anomalia aconteceu na fase 

pré-natal, enquanto em 22,7% dos casos foi diag-

nosticada no momento do nascimento. Em 6,3% o 

diagnóstico ocorreu durante a 1ª semana de vida e 

em 3,1% o diagnóstico ocorreu entre a 1ª semana 

de vida e os 12 meses (Figura 24). 
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A gravidez terminou com o nascimento de uma 

criança viva em 15,6% dos casos repor tados ao 

RENAC com patologias deste grupo nosológico 

e em 81,8% dos casos foi assinalada uma IMG 

(Figura 25).

Em 94,1% das dos casos notif icados com AC cro-

mossómica, a primeira AC foi diagnosticada, ou 

suspeita, na fase pré-natal, seguido de 3,8% de 

casos diagnosticados ao nascer e 1,4% com o 

momento do diagnóstico situado durante a 1ª 

semana de vida e os 12 meses (Figura 26).

3.4.11 Anomalias cromossómicas 

A prevalência de nascimentos com anomalias cro-

mossómicas foi de 30,8 casos/10 000 nascimentos, 

sendo a Síndrome de Down o subgrupo de AC 

que apresentou a prevalência mais elevada (16,3 

casos/10 000 nascimentos) (Tabela 15 ). 
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Tabela 15 – Número total e prevalência de Anomalias Cromossómicas por 10 000 nascimentos, de acordo com a 

CID 10: Q90 a Q99, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, notif icados ao Registo Nacional 

de Anomalias Congénitas.

Outras Anomal ias Congénitas

Q90 - Q99- Anomalias cromossómicas

Q90 - Síndrome de Down

Q91 - Síndrome de Edwards e Síndrome de 
Patau

Q92 - Outras tr issomias e tr issomias parc ia is

Q93 - Monossomias e deleções dos autossomas

Q95 - Rearranjos equi l ibrados e marcadores

Q96 - Síndrome de Turner

Q97 - Outras AC dos cromossomas sexuais 
femininos

Q98 - Outras AC dos cromossomas sexuais 
mascul inos

Q99 - Outras anomal ias dos cromossomas

n

508

269

109

42

35

6

23

2

15

7

%

53,0

21,5

8,3

6,9

1,2

4,5

0,4

3,0

1,4

2018-2019

Prevalência /10 000

34,1

19,5

6,8

2,5

2,2

0,5

1,4

0,3

0,6

0,3

 Nota: AC: Anomal ia Congénita; CID10: Classi f icação Internacional de Doenças e causas de mor te, décima rev isão.

2020-2021

Prevalência /10 000 ( IC 95%)

30,8 (28,22 – 33,64)

16,3 (14,44 – 18,40)

6,6 (5,43 – 7,98)

2,6 (1,84 – 3,45)

2,1 (1,48 – 2,96)

0,4 (0,13 – 0,79)

1,4 (0,89 – 2,10)

0,1 (0,01 – 0,44)

0,9 (0,51 – 1,50)

0,4 (0,17 – 0,88)



Figura 25 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Cromossómicas, segundo a CID 10: 

Q90 a Q99, de acordo com resultado da gestação, relativos aos anos 2020-2021 e notif icados ao Registo 

Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 26 – Distribuição da percentagem de casos notif icados com Anomalias Cromossómicas, segundo a CID 10: 

Q90 a Q9, de acordo com a fase de identif icação da 1ª anomalia, relativos aos anos 2020-2021 e 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 27 – Comparação da prevalência por grande grupo de Anomalias Congénitas, de acordo com a CID 10: Q00 

a Q99, nos casos relativos aos anos 2020-2021, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

3.5 Comparação da prevalência nacional 
com a prevalência EUROCAT

A comparação entre a prevalência de AC reportadas 

ao RENAC com a reportada ao EUROCAT, para igual 

período de tempo (2020-2021), distribuída pelos 

grandes grupos da CID 10, pode ser observada na 

Figura 27. De uma forma geral, a distribuição das 

prevalências nacionais segue a distribuição das pre-

valências reportadas pelo Registo Europeu, o que 

sugere a boa qualidade do diagnóstico reportado 

ao RENAC.

No entanto, a prevalência nacional para o biénio 

em estudo é infer ior à prevalência repor tada pelo 

EUROCAT, o que supor ta a já refer ida subnotif ica-

ção. Este facto poderá ainda justi f icar as diferen-

ças observadas entre a prevalência de todos os 

grandes grupos de AC a nível nacional versus a 

observada a nível europeu. 
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3.6 Características sociodemográficas 
maternas e paternas

A associação entre a idade materna e a ocorrên-

cia da Síndrome de Down ou das AC da parede 

abdominal é bem conhecida na l i teratura cientí f ica  

(24). Nas AC sem a presença de cromossomas, que 

parecem mais dependentes de fatores externos, 

os comportamentos maternos relacionados com 

o consumo de álcool e drogas parecem ser mais 

relevantes, assim como a presença de algumas 

doenças crónicas ou agudas, obesidade, nível 

de educação e caracter ísticas socioeconómicas 

maternas  (25). Já o efeito das caracter ísticas pater-

nas nas AC é menos claro, existindo estudos que 

observaram alguma relação entre a idade paterna 

mais tardia e o nascimento de cr ianças com AC e 

outros que não observaram qualquer relação  (26,27 ).

Neste capítulo descrevem-se as caracter ísticas 

sociodemográf icas maternas e paternas, repor ta-

das nos casos notif icados ao RENAC entre 2020 e 

2021.

3.6.1 Características maternas

A percentagem mais elevada de nascimentos com 

AC ocorreu em mulheres com idades entre 30 - 34 

anos e os 35 – 39 anos (27,6% respetivamente) o 

que corresponde, segundo os dados do INE para 

2020 e 2021, aos intervalos de idades em que ocor-

reu a maioria dos nascimentos em Portugal  (28). Em 

12,7% dos casos de AC reportados, as mulheres 

tinham idade igual ou superior a 40 anos na altura 

do parto, valor ligeiramente inferior ao observado 

em anos anteriores (13,3% em 2018-2019)  (14). 

Avaliando a situação materna perante o emprego 

observou-se que 57,7% das grávidas desenvolvia 

uma atividade profissional remunerada (valor inferior 

ao observado no biénio de 2018-2019 que era de 

63,8%); 3,3% tinha uma atividade não remunerada 

(dona de casa), 9,3% estava desempregada, valor 

semelhante ao observado em 2018-2019 (9,8%) e 

1,3% era estudante.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 76,4% 

das notif icações reportadas. Dos 13,6% de mulhe-

res naturais de outros países, 72,9% tinha imigrado 

de países localizados fora da União Europeia com 

idade igual ou superior a 18 anos (Tabela 16). No 

total de mulheres com naturalidade não portuguesa 

(n=309), 63,8% eram naturais de países de língua 

oficial portuguesa.

No período em estudo (2020 e 2021), 8,5% das 

mulheres que tiveram uma criança com AC referem 

o consumo de tabaco no 1°trimestre da gravidez. 

Numa percentagem menor (0,7%) foi reportado o 

consumo de bebidas alcoólicas, e a toxicodepen-

dência foi assinalada em 0,3% das notif icações 

(Tabela 17 ). Comparativamente aos valores publi-

cados no relatório de 2018 e 209, observaram-se 

valores semelhantes neste biénio (tabaco: 8,5% 

vs. 9,6%; álcool: 0,7% respetivamente; toxicode-

pendência: 0,3% vs. 0,4%). Em média, para o bié-

nio em estudo, cerca de 14% das notif icações não 

tinha informação sobre os hábitos maternos de 

consumo de tabaco, álcool ou drogas.
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Tabela 16 – Descrição do total de notif icações enviadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos casos 

relativos aos anos 2020-2021, de acordo com a idade da mãe, situação perante o trabalho, naturalidade e 

estado migratório.
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Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Reformada

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

1300

212

74

29

2

644

2271

1736

309

226

2271

76,4

13,6

10,0

100,0

57,7

9,3

3,3

1,3

0,1

28,4

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

<=19

20-29

30-34

35-39

>=40

Desconhecido

Tota l

38

602

627

627

289

88

2271

1,7

26,5

27,6

27,6

12,7

3,9

100,0

Grupo etár io n %

Imigrou de fora da UE com < 18 anos

Imigrou de fora da UE em adulta (>= 18)

Imigrou de fora da UE durante a grav idez

Imigrou de dentro da UE durante a grav idez

Imigrou de dentro da UE em adulta (>=18 anos)

Desconhecido

Tota l

21

164

23

2

6

9

225

10,2

72,9

9,3

0,9

2,7

4,0

100,0

Estado Migratór io da Mãe n %



O suplemento com ácido fólico (AF) com início 

antes da gravidez e mantendo o consumo constante 

até ao final do 1º trimestre, é uma das medidas 

de prevenção primária disponível na área das AC. 

De acordo com as recomendações do Programa 

Nacional para a Vigilância da Gravidez de Baixo 

Risco, todas as mulheres que desejam engravidar 

devem iniciar a suplementação com ácido fólico 

antes de parar o método contracetivo  (22).

Como se observa na Figura 28, nas noti f icações 

enviadas ao RENAC para os anos de 2011 a 2021, 

não se observa evidência de uma alteração da fre-

quência de mulheres que refere ter iniciado a toma 

de ácido fól ico antes da gravidez. 

Dada a elevada proporção de valores omissos 

(32,9%), a interpretação dos resultados referentes 

à caraterização da suplementação com AF deve 

ser realizada com cautela. Na categoria “Não 

tomou” estão contabil izadas as mulheres que só 

iniciaram o suplemento no 2º tr imestre (fase em 

que a suplementação com ácido fól ico não tem um 

objetivo preventivo de AC) ou não f izeram qualquer 

suplementação.
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Tabela 17 – Descrição do total de notif icações 

recebidas pelo Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas nos casos relativos 

aos anos 2020-2021, de acordo com os 

comportamentos maternos: consumo de 

tabaco, álcool e drogas.

Figura 28 – Evolução da frequência anual de toma de ácido fólico de acordo com o inicio da suplementação, 

nos casos relativos aos anos 2011 a 2021 e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

1746

194

331

2271

76,9

8,5

14,6

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

1935

17

319

2271

85,2

0,7

14,0

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

1967
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86,6

0,3

13,1

100,0
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3.6.2 Características paternas

Observou-se que a maior percentagem de nasci-

mentos com AC ocorreu nos pais com idades entre 

os 35-54 anos de idade (41,0%). Segundo os dados 

do INE, estes intervalos etários paternos correspon-

dem aqueles em que se observou a maior percenta-

gem dos nascimentos em Portugal  (21). 

Avaliando a situação paterna perante o trabalho, 

61,7% dos pais era ativo desenvolvendo uma ativi-

dade profissional remunerada, 2,6% estava desem-

pregado e 0,6% era estudante. Em 36,2% das 

notif icações não havia referencia à ocupação do 

pai (Tabela 19).

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 61,7% 

das notif icações reportadas, e em 37,8% os pais 

eram naturais de diversos países. 

Em 0,8% das notif icações recebidas foi referida 

a existência de consanguinidade entre os 

progenitores, mas em 11,6% esta informação não 

estava disponível.
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Tabela 18 – Descrição do total de notif icações 

recebidas pelo Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas nos casos relativos 

aos anos 2020-2021, de acordo com toma 

de ácido fólico.

Tabela 19 – Descrição do total de notif icações 

enviadas ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas nos casos relativos 

aos anos 2020-2021, de acordo com a 

idade do pai, situação perante o trabalho.

In íc io antes da grav idez

In íc io no 1º tr imestre

Sim, in íc io desconhecido

Não tomou

Desconhecido

Tota l

413

1006

33

71

748

2271

18,2

44,3

1,5

3,1

32,9

100,0

Toma de ácido fó l ico n %

14-24

25-34

35-54

55+

Desconhecido

Tota l

120

719

932

18

482

2271

5,3

31,7

41,0

0,8

21,2

100,0

Grupo etár io n %

Ativo

Desempregado

Estudante

Reformado

Desconhecido

Tota l

1373

60

13

2

823

2271

60,5

2,6

0,6

0,1

36,2

100,0

Situação perante o trabalho n %

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecido

Tota l

1402

859

10

2271

61,7

37,8

0,4

100,0

Natura l idade n %



3.7 Indicadores de Saúde Publica

Tal como referido, são apresentados neste relató-

rio 5 indicadores nacionais para a área das AC, 

à semelhança do realizado no relatório do biénio 

anterior  (14). A utilização e divulgação destes indica-

dores permite dispor de informação mais detalhada, 

incluindo aquela que está associada ao impacte das 

intervenções de saúde pública na área materno-in-

fantil. Além disso, estes indicadores facilitam uma 

abordagem da problemática das AC de forma mais 

objetiva pelas agendas de saúde pública:

1. Proporção de diagnóstico pré-natal (DPN) de 

AC; 

2. Prevalência de interrupção médica de gravidez 

após DPN de AC grave; 

3. Prevalência de nados vivos com Síndrome de 

Down; 

4. Prevalência do total de casos com Defeitos do 

Tubo Neural. 

5.  Mortalidade perinatal de casos com AC; 

3.7.1 Proporção de diagnóstico pré-natal 
de casos com anomalias congénitas

Em Portugal, de acordo como Programa Nacional 

para a Vigilância da Gravidez de Baixo Risco, a vigi-

lância da gravidez deve incluir a realização de eco-

grafia obstétrica entre as 11 e as 13 semanas e 6 

dias de gravidez, realizada em combinação com os 

testes de rastreio bioquímico, e entre as 20 e as 22 

semanas e 6 dias de gravidez, como parte do pro-

grama de vigilância pré-natal da gravidez de baixo 

risco  (22). Podem também ser oferecidos outros tes-

tes, como exames invasivos ou testes genéticos, a 

f im de aumentar e melhorar a taxa de deteção de 

AC em gestações com risco aumentado de patolo-

gia fetal.

Uti l izou-se nestes indicadores um conjunto de AC 

potencialmente detetáveis na fase pré-natal, cuja 

l ista pode ser consultada em relatór ios anter iores.

No biénio 2020-2021, todas as notif icações de 

casos com anencefalia, holoprosencefalia, ventrí-

culo único e agenesia e displasia renal foram diag-

nosticados/suspeitas na fase pré-natal. As AC 

menos detetadas na fase pré-natal foram os defei-

tos do septo ventricular (22,2%) e a atresia ou este-

nose da válvula pulmonar (28,0%).

Foi no 1º tr imestre da gravidez que maioritar ia-

mente se diagnosticaram os casos com anence-

fal ia (90,5%), tr issomia 21 (93,8%), tr issomia 18 

(87,8%), tr issomia 13 (77,3%) e a gastrosquisis e 

o onfalocelo (71,4%). No 2º tr imestre as AC mais 

frequentemente diagnosticadas foram a agenesia 

renal bi lateral (100,0%), a espinha bíf ida (64,3%), a 

anomalia de Ebstein (66,7%), as atresias ou este-

nose da tr icúspide e da aór tica (66,7% e 60,0% 

respetivamente), a displasia renal (64,7%) as AC 

de redução dos membros (62,3%) e o Tal ipes equi-

novaro (61,2%). No 3º tr imestre destacou-se a 

transposição dos grandes vasos (58,3%), a hérnia 

diafragmática (54,5%) e a Hidronefrose congénita 

(53,7%) (Tabela 20 ).
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Tabela 20 – Distribuição da frequência e proporção de casos com anomalias potencialmente detetáveis em 

diagnóstico pré-natal, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e reportados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico. 

Nota: em algumas anomalias, o total de casos diagnosticados em DPN não coincide com o somatório da distr ibuição pela idade 

gestacional no momento de diagnóstico, uma vez que não foi noti f icada a idade gestacional em que o diagnóstico pré-natal aconteceu.

*Cálculo de proporção para cada AC: total de cada AC com DPN/total de cada AC noti f icadas 

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Transposição dos grandes vasos

Coar tação da aor ta

Tetra logia de Fal lot

Coração esquerdo hipoplás ico

Ventr ículo único

Tronco ar ter ia l comum

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Anomal ia de Ebste in

Atres ia ou estenose da vá lvula 
aór t ica

Atres ia ou estenose da vá lvula 
pulmonar

Defe i to do septo ventr icular

Defe i to do septo aur icular

Fenda labia l iso lada e fenda labia l 
com fenda palat ina

Hérnia diaf ragmática

Gastrosquis is e Onfa locelo

Agenesia renal b i latera l

D isplas ia renal

Hidronefrose congénita

Anomal ias de redução dos 
membros

Tal ipes equinovarus

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

42

42

32

19

18

25

33

27

2

8

9

4

8

25

230

266

59

13

38

3

18

174

70

111

269

81

28

42

39

28

19

12

18

27

26

2

7

3

3

5

7

95

59

51

11

35

3

17

162

53

85

193

74

22

100,0

92,9

87,5

100,0

66,7

72,0

81,8

96,3

100,0

87,5

33,3

75,0

62,5

28,0

41,3

22,2

86,4

84,6

92,1

100,0

94,4

93,1

75,7

76,6

71,7

91,4

78,6

38

9

6

11

3

5

3

7

0

1

1

1

0

1

22

11

9

2

25

0

2

11

19

12

181

65

17

90,5

23,1

21,4

57,9

25,0

27,8

11,1

26,9

 -

14,3

33,3

33,3

- 

14,3

23,2

18,6

17,6
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71,4

- 

11,8
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93,8
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2
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7

2

7
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1

3

2

2

3

3
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23
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3

6

3

11

63
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52

11

5

3

4,8

53,8

64,3

36,8

16,7

38,9

59,3

57,7

50,0

42,9

66,7
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42,9

41,1

39,0
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17,1

100,0

64,7

38,9
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6,8

13,6
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10,7

 -

58,3
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 -

 -

40,0
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1,9

22,4
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1

3
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0

2

3
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6

4

0

4
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1
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1

4

2

n
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Tabela 21 – Distribuição da frequência, percentagem e prevalência de nados vivos e IMG (/10 000 nascimentos) 

nos grandes grupos de anomalias congénitas, segundo a CID 10, reportados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas e comparação com a prevalência na região EUROCAT, nos anos de 2020 e 2021.

3.7.2 Prevalência de interrupção médica 
de gravidez após DPN de AC grave

Este indicador permite analisar o grau de opção por 

IMG após o diagnóstico pré-natal de AC e o efeito 

da IMG na mortalidade perinatal e na prevalência de 

NV com AC.

Na Tabela 21 observa-se a frequência e a percen-

tagem de casos segundo o tipo de nascimento (NV 

ou IMG) desagregadas por grande grupo da CID 10. 

A prevalência segundo o tipo de nascimento (/10 

000 nascimentos) em cada grande grupo de AC é 

comparada com a prevalência reportada no registo 

europeu (EUROCAT) para o mesmo período.

Em Portugal, nos anos em estudo, foi no grupo da 

AC do SNC e das AC cromossómicas que se obser-

vou uma prevalência de IMG superior à prevalência 

de NV, relação semelhante à reportada nos dados 

europeus compilados pelo EUROCAT. A prevalência 

de NV no EUROCAT, em todos os grandes grupos 

(com exceção do grupo do “Olho, ouvido, face e 

pescoço”) é sempre superior à nacional o que pode 

ser explicado pelo facto da IMG não ser permitida 

em alguns dos países que integram o EUROCAT.
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Sistema Nervoso Central
IMG

Nado-Vivo
Olho, Ouvido, Face e Pescoço
IMG

Nado-Vivo
AC Cardíacas
IMG

Nado-Vivo
Aparelho Respiratór io
IMG

Nado-Vivo
Fendas Labial e do Palato
IMG

Nado-Vivo
Aparelho Digestivo
IMG

Nado-Vivo
Aparelho Genital
IMG

Nado-Vivo
Aparelho Ur inár io
IMG

Nado-Vivo
AC Sistema Músculo-esquelét ico
IMG

Nado-Vivo
Outras AC Congénitas
IMG

Nado-Vivo
AC Cromossómicas
IMG

Nado-Vivo

159
80

20
67

127
494

24
28

20
85

34
93

23
156

17
312

120
372

51
74

413
79

64,4
32,4

22,0
73,6

20,1
78,3

42,9
50,0

19,0
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25,8
70,5

12,8
86,7

17,0
80,4

23,7
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39,8
57,8
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15,6

9,7
4,9

1,2
4,1

7,7
30,0

1,5
1,7

1,2
5,2

2,1
5,6

1,4
9,5

1,0
18,9

7,3
22,6

3,1
4,5

25,1
4,8

13,8
13,3

0,6
5,1

10,4
74,8

0,7
0,8

2,1
12,1

2,4
14,7

0,5
4,3

0,7
19,1

5,1
35,1

3,1
11,9

31,3
12,8

Por tugal EUROCAT
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Figura 29 – Prevalência de nados vivos com Síndrome de Down, de acordo com idade materna na altura do 

parto, observada nos casos relativos aos anos 2011 a 2021 e reportados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.

3.7.3 Prevalência de nados vivos com 
Síndrome de Down

Neste indicador foi considerada a prevalência 

(/1000 nascimentos) de NV com o diagnóstico clí-

nico ou genético de Síndrome de Down, distribuída 

de acordo com a idade materna à data do parto, 

entre os anos de 2011 e 2021 (Figura 29 ). É apre-

sentada a série temporal, desde 2011, de modo a 

permitir o estudo da evolução deste indicador.

Nos anos de 2020 e 2021 observou-se uma 

redução da prevalência total de NV com trissomia 

21, relativamente ao biénio anterior. Ao longo da 

série temporal, observa-se consistentemente uma 

prevalência superior de NV com S. de Down no 

subgrupo de mulheres com 35 ou mais anos, em 

comparação com as faixas etárias mais jovens. 

(Figura 29).
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3.7.4 Prevalência do total de casos com 
Defeitos do Tubo Neural. 

A prevalência dos DTN é uti l izada como indicador 

da implementação da política de prevenção primá-

ria deste conjunto de AC através da suplementa-

ção com ácido fól ico. Neste relatório foi analisada 

a prevalência (/1000 nascimentos) do número total 

de casos com DTN repor tados ao RENAC entre 

2011 e 2021, assim como a prevalência dos NV e 

das IMG com DTN (Figura 30 ). É apresentada uma 

série temporal, desde 2011, de modo a permitir o 

estudo da evolução deste indicador.

Observa-se uma redução da prevalência de casos 

com DTN em 2021, o que poderá estar relacionada 

com a subnotificação de casos já referida anterior-

mente, uma vez que não se observou um aumento 

na frequência de mulheres que tomaram ácido fólico 

antes da gravidez, nos anos em estudo. De acordo 

com a evidência, a implementação de políticas que 

promovam uma maior adesão a esta medida pre-

ventiva poderá contribuir para reduzir a prevalência 

de casos com um DTN e, consequentemente, a per-

centagem de gravidezes que são interrompidas  (29), 

que em Portugal, para o biénio em estudo, foi de 

86,3%.
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Figura 30 – Prevalência de total de casos com Defeitos do Tubo Neural, distribuídos por tipo de nascimento, 

relativos aos anos 2011 a 2021, reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.7.5 Mortalidade perinatal de casos com 
Anomalias Congénitas

Este indicador permite aval iar o contr ibuto das AC 

para a mor tal idade per inatal. Os resultados rela-

tivos aos anos de 2020 e 2021 encontram-se na 

Tabela 22 .

Observa-se que no biénio em estudo entre 6% e 7% 

dos óbitos perinatais (fetos mortos com 28 e mais 

semanas e NV falecidos até à 1ª semana de vida) a 

nível nacional tinham pelo menos uma AC e foram 

notif icados ao RENAC.  
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Tabela 22 – Mortalidade proporcional perinatal observada nos casos relativos aos anos 2020-2021, 

reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Comentários finais

4



• A distribuição das prevalências nacionais por 

grande grupo de AC, classificadas segundo a 

CID10, alinha-se com a distribuição das preva-

lências reportadas pelo registo europeu (EURO-

CAT). Esta conformidade sugere uma elevada 

qualidade do diagnóstico reportado ao RENAC.

• As cardiopatias congénitas mantêm-se como 

o grupo de AC mais prevalente (57,0 casos/10 

000 nascimentos) seguido do grupo das AC 

do sistema músculo-esquelético e das AC dos 

cromossomas (30,7 casos/10 000 nascimentos 

e 30,8 casos/10 000 nascimentos, respetiva-

mente). Também se evidenciam com frequên-

cias elevadas as AC do Aparelho urinário (28,7 

casos/10 000 nascimentos) e as AC do SNC 

(18,2 casos/10 000 nascimentos). Estes resul-

tados são idênticos à distribuição observada 

pelo EUROCAT para os mesmos anos.

• A quase total idade dos nascimentos com AC 

notif icados ao RENAC (99,6%) ocorreram em 

ambiente hospitalar, e destes, 66,1% corres-

ponderam a um recém-nascido vivo.

• A percentagem de IMG, realizada após um diag-

nóstico de malformação fetal grave permaneceu 

estável em comparação com o biénio anterior 

(31,8% vs 32,3%).

• A IMG foi a opção mais frequente nas gestações 

diagnosticadas com anomalias cromossómicas 

(81,8%) ou anomalias do SNC (64,4%). 

• Em cerca de 66% dos casos notificados o diag-

nóstico, ou suspeita, de pelo menos uma AC 

aconteceu na fase pré-natal. Este valor é ligeira-

mente superior ao observado no biénio anterior 

(63,0%).

• Em 5,1% das notif icações analisadas, a vigilân-

cia ecográfica durante a gravidez não foi reali-

zada de acordo com as diretrizes em Portugal: 

3,8% dos casos só realizaram ecografia no 2º 

trimestre e em 1,3% não foi realizada ecografia 

nem no 1º nem no 2º trimestre. Estas situações 

podem estar associadas à gravidez não pla-

neada, à dif iculdade de acesso aos serviços de 

saúde ou ao desconhecimento sobre a impor-

tância da realização destes exames em fases 

especif icas da gravidez. A elucidação destas 

causas carece de investigação adicional.

• A frequência da realização de exames invasi-

vos (amniocentese ou biopsia de vilosidades 

coriónicas) exclusivamente realizados por idade 

materna, reduziu de 5,6% em 2018-2019 para 

3,2% em 2020-2021.

• A realização de um exame invasivo após a sus-

peita de malformação fetal, foi recusada em 

2,9 % de todos os casos reportados ao RENAC 

entre 2020 e 2021, valor inferior ao observado 

no biénio anterior (4,4%).

• A percentagem de nascimentos em mulheres 

com idade igual ou superior a 40 anos (12,7%), 

reduziu relativamente à observada no biénio 

anter ior (13,3%). 

• O início da toma de ácido fólico antes da gra-

videz foi observado em cerca de 18% das noti-

f icações recebidas, frequência semelhante à 

observada noutros anos, e abaixo do desejável 

relativamente ao objetivo de prevenção primá-

ria dos DTN.
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• Nos anos em estudo, entre 6% e 7% dos óbitos 

na fase perinatal aconteceu em fetos ou NV com 

diagnóstico de pelo menos uma AC, valor seme-

lhante ao observado no biénio anterior.

• Apesar de todo o esforço dos colegas que 

colaboraram com o RENAC nestes anos, o valor 

da prevalência de casos com AC no período 

em análise (2020 a 2021) mantém-se abaixo do 

esperado, de acordo com as recomendações 

internacionais (137,9 casos/10 000 nascimentos 

em Portugal vs 266,5 casos/10 000 nascimentos 

no EUROCAT). De notar que os resultados do 

presente relatório referem-se às notificações 

reportadas ao RENAC durante os anos mais 

difíceis da pandemia provocada pelo vírus 

SARS-CoV-2.

• A maior percentagem de par ticipação obser-

vou-se nos serviços de pediatr ia ou neonato-

logia, pelo que a subnotif icação observada 

poderá estar relacionada com uma menor par-

ticipação dos serviços de obstetr ícia no envio 

de casos ao RENAC. 
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Anexo I - Instrumento de notação para o registo de casos com anomalias 
congénitas no RENAC 
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Anexo II - Lista anomalias minor a não reportar quando isoladas

Quando isoladas, não devem ser registadas as seguintes anomalias (seguindo os critérios de 
qualidade do EUROCAT)

72

Q67.2

Q67.3

----

Q67.0

Dolicocefal ia 

Plagiocefal ia – cabeça assimétrica 

3ª fontanela                                                                                                    

Face assimétrica

----

Q10.1

Q10.2

Q10.3

Q10.3

Q10.5

Q75.2

----

Q18.80

Q13.5

Epicantos inversos                                                                                         

Ectropion congénito 

Entropion congénito 

Fissuras palpebrais com inclinação para cima e para fora 

Fissuras palpebrais com inclinação para baixo e para fora 

Estenose do canal lacrimal 

Hiper telorismo 

Hipotelorismo                                                                                                

Sinófr is 

Escleróticas azuis

Código CID 10OLHOS  

Código CID 10CABEÇA

----

Q18.4

Q18.5

Q18.6

Q18.7

Q38.1

Q38.2

Freio sub-l ingual                                                                                            

Macrostoma 

Microstoma 

Macroqueil ia 

Microqueil ia 

Anquiloglossia 

Macroglossia

Código CID 10BOCA 

Q18.0

Q18.1

Q18.2

Q68.0

Sinus, f ístula ou quisto branquial 

Sinus, f ístula ou quisto pré-auricular 

Outras anomalias das fendas branquiais 

Torcicolo congénito

Código CID 10PESCOÇO 

Q74.00

Q82.80

Q84.5

----

----

Ossos do carpo supranumerários 

Pregas palmares anómalas (únicas) 

Hiper trof ia e alargamento das unhas 

Clinodacti l ia do 5º dedo                                                                          

Dedos cur tos (4º e 5º dedos)

Código CID 10MÃOS

----

----

----

Q84.5

----

Q65.3-Q65.6

Q66.2-Q66.3-Q66.4

Q66.6-Q66.8

Q66.5

Sindacti l ia do 2º e 3º dedo                                                                     

Espaçamento entre os dedos (1º e 2º dedos)                                     

1º dedo cur to                                                                                            

Hiper trof ia e alargamento das unhas 

Calcâneo proeminente                                                                            

Anca instável ou sub-luxação da anca unilateral 

Deformações de origem postural (pé boto, metatarsus 

varus ou adductus e tal ipes calcaneovalgus…) 

Pé plano congénito

Código CID 10PÉ E PERNA

----

Q82.5,Q82.50,Q82.51

----

----

Q82. 52

----

Q83. 3

Hemangioma (com localização que exclua face ou pescoço)           

Lesões cutâneas com super f ície <4cm2 (nevos, angiomas,...) 

Linfangioma; Angioma                                                                            

Lanugo persistente                                                                                  

Mancha mongólica 

Mamilos ectópicos                                                                                   

Mamilos supranumerários

Código CID 10PELE 

Q17.0

Q17.1

Q17.2

Q17.3

Q17.4

Q17.5

Q17.9

Q18.1

Apêndices pré-auriculares 

Macrotia 

Microtia 

Anomalias da forma do pavilhão auricular 

Anomalias de posição do pavilhão auricular 

Pavilhões auriculares proeminentes 

Anomalias não especif icadas dos pavilhões auriculares 

Sinus, f ístula ou quisto pré-auricular 

Código CID 10PAVILHÕES AURICULARES
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Q67.6

Q67.7

Q76.71

Q68.2

Q68.3

Q68.4

Q68.5

Q76.0

Pectus excavatum 

Pectus carinatum 

Esterno bíf ido 

Genu recurvatum 

Encurvamento congénito do fémur 

Encurvamento congénito da tíbia e do peróneo 

Encurvamento congénito dos ossos longos não
especif icados do MI

Espinha bíf ida oculta

Código CID 10ESQUELETO 

Q63.3

----

Rim hiperplásico 

Hidronefrose – se dilatação < 10mm

Código CID 10RENAL

Q53

Q55.2

----

----

Q55.2

----

----

Q52.3

Q52.5

Criptorquidia 

Testículos retrácteis 

Hidrocele                                                                                                   

Fimose                                                                                                        

Escroto bíf ido 

Curvatura lateral do pénis                                                                      

Hipoplasia do pénis                                                                                  

Hímen imper furado 

Fusão dos lábios vulvares

Código CID 10GENITAIS EXTERNOS 

Q89.9Anomalia congénitas não especif icadas 

Código CID 10OUTROS 

Q95.0

Q95.1

Translocação ou inserção equil ibrada em indivíduo normal 

Inversão cromossómica em indivíduo normal 

Código CID 10CROMOSSOMAS

Q33.1

Q31.4

Q32.0

Lobo pulmonar acessório 

Estr idor congénito da lar inge 

Traqueomalácia congénita

Código CID 10PULMONAR 

Q40.1

K42

K40

Q40.0

Q43.0

Q40.2, Q43.2, 
Q43.8

----

Hérnia do hiato 

Hérnia umbil ical, para-umbil ical, 

Hérnia inguinal 

Estenose do piloro 

Diver tículo de Meckel 

Outras anomalias funcionais do aparelho 
gastro-intestinal 

Ânus anterior

Código CID 10GASTRO-INTESTINAL 

Q27.0

----

Q25.0

Q21.11

Ausência ou hipoplasia da ar téria umbil ical, ar tér ia 
umbil ical única 

Sopro cardíaco funcional                                                                        

Persistência do canal ar terial (< 37 semanas) 

Foramen ovale patente

Código CID 10CARDIOVASCULAR 

----

----

----

Quisto aracnoideu                                                                                    

Quisto do plexo coroideu                                                         

Anomalias do septum pellucidum                                                         

Código CID 10CÉREBRO
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