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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 - Servico de Obstetricia

Centro: Almada
Dra. Maria Margarida Cabral e Dra. Monica Sousa - Hospital Garcia de Orta, EPE - Servigo de Pediatria
Dra. Antonia Santos - Hospital Garcia de Orta, EPE - Servico de Obstetricia

Centro: Amadora
Dra. Joana Martins Marques - Hospital Professor Doutor Fernando da Fonseca, EPE - Servigo de
Pediatria e Neonatologia

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

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

Centro: Barreiro
Dra. Catarina Lacerda e Dra. Joana Extreia - Centro Hospitalar Barreiro Montijo, EPE - Servico de
Pediatria

Centro: Braga
Dra. Alexandra Cadilhe e Enf. Ludovina Barreiros - Hospital de Braga, EPE - Servico de Obstetricia,
Unidade de Diagndéstico Pré-Natal.

Centro: Caldas da Rainha

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

Centro: Cascais

Dra. Maria del Rosario Sossai - Hospital de Cascais Dr. José de Almeida - Servico de Pediatria
Dra. Guilhermina Ladeira - Hospital de Cascais Dr. José de Almeida - Servico de Obstetricia

Centro: CHUC
Dra. Euldlia Galhano, Enf. Cristina Pita, - Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra, EPE. -
Maternidade Bissaya Barreto - Servigo Obstetricia B

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

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

Centro: Covilha

Dr. Anténio Resende - Centro Hospitalar Universitario da Cova da Beira, EPE - Hospital da Péro

da Covilha - Servico 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: Estefania
Dra. Ana Maia Pita - Centro Hospitalar Universitario de Lisboa Central, EPE - Hospital D. Estefania -
Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais

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

Centro: Faro

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

Dra. Ecaterina Scortenschi - Centro Hospitalar Universitario do Algarve, EPE - Hospital de Faro -
Servico de Pediatria

Centro: Guarda
Enf. Sabine Fernandes- Unidade Local de Saude da Guarda, EPE - Servico Pediatria, Unidade
de Neonatologia

Centro: Guimaraes

Dra. Georgina Monteiro - Hospital da Senhora da Oliveira Guimaraes, EPE - Servico de Neonatologia
Dra. Adosinda Rosmaninho e Dra. Elsa Pereira - Hospital da Senhora da Oliveira Guimaraes,

EPE - Servico de Obstetricia

Centro: Horta
Dr. Yuriy Shmatko - Hospital da Horta, Servico de Obstetricia

Centro: Julio Diniz

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

Dra. Ana Pereira Cunha - Centro Hospitalar Universitario do Porto, EPE - Maternidade Julio
Dinis - Servigo Obstetricia

Centro: Leiria
Dr. Jodo do Agro - Centro Hospitalar de Leiria, EPE - Servigo de Pediatria

Centro: Loures
Dra. Diana Martins - Hospital Beatriz Angelo - Servigo de Obstetricia/Diagnéstico Pré-natal

Centro: Matosinhos

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

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

Centro: Ponta Delgada

Dra. Joana Fortuna - Hospital do Divino Espirito Santo de Ponta Delgada, EPE -

Servigo de Pediatria/ Unidade Neonatologia

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

Centro: Portalegre
Dra. Maria do Céu Novaz - Unidade Local de Saude do Norte Alentejano, EPE - Hospital Doutor José
Maria Grande - Servico de Pediatria

Centro: Portimao
Dra. Marta Amado - Centro Hospitalar Universitario do Algarve, EPE - Hospital de Portiméo -
Servico 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 - Servico de Obstetricia

Centro: Santarém
Dra. Cristina Martins - Hospital Distrital de Santarém, EPE - Servigo de Obstetricia
Dra. Susana Moleiro - Hospital Distrital de Santarém, EPE - Servico de Pediatria

Centro: Setubal
Dr. Vitor Gabriel - Centro Hospitalar de Setubal, EPE - Hospital S. Bernardo - Servi¢co de
Obstetricia

Dra. Teresa Gouveia - Centro Hospitalar de Setubal, EPE - Hospital S. Bernardo - Servico de
Pediatria

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

Centro: Tamega e Sousa
Dra. Vera Rocha - Centro Hospitalar Tamega e Sousa, EPE - Hospital Padre Américo - Servico
de Pediatria

Centro: Viana Castelo
Dra. Carla Dias - Unidade Local de Saude do Alto Minho, EPE - Hospital de Santa Luzia - Servico
de Pediatria

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

Centro: Vila Franca de Xira
Dra. Daniela Ramos - Hospital Vila Franca de Xira, EPE - Servico de Neonatologia

Centro: Vila Nova Famalicao

Dra. M2 Manuel Torrao - Centro Hospitalar do Medio Ave, EPE - Unidade Hospitalar de
Famalicdo - Servigo de Obstetricia.

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

Centro: Vila Nova de Gaia

Dra. Marcia Gongalves - Centro Hospitalar Vila Nova de Gaia/Espinho, EPE - Unidade de
Neonatologia Il.

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

Centro: Vila Real

Dr. Juan Calvifio Cabezas e Dra. Sénia Gomes Correia - Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e
Alto Douro, EPE - Unidade Hospitalar de Vila Real - Servico de Pediatria

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

Dra. Carolina Ferreira - Centro Hospitalar Tondela Viseu, EPE - Servico de Obstetricia - UMF

Centros: Beja, Feira, Hospital da Luz, MAC, S. Joéo
Notificaram menos de 3 casos ao RENAC no biénio em estudo
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sistema musculo-esquelético, segundo a CID 10: Q65 a Q79, de acordo com resultado da gestacao,
relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 22 Distribuigdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas e deformagoes 47
do sistema musculo-esquelético, segundo a CID 10: Q65 a Q79, de acordo com a fase de
identificacdo da 12 anomalia, relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.

Figura 23 Distribuigao da percentagem de casos notificados com Outras Anomalias Congénitas, segundo 49
a CID 10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com resultado da gestagao, relativos
aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 24 Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Outras Anomalias Congénitas, segundo a 49
CID 10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com a fase de identificacdo da 12 anomalia,
relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 25 Distribuicéo da percentagem de casos notificados com Anomalias Cromossémicas, segundo 51
a CID 10: Q90 a Q99, de acordo com resultado da gestacéo, relativos aos anos 2020-2021 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 26 Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Cromossomicas, segundo 51
a CID 10: Q90 a Q9, de acordo com a fase de identificagao da 12 anomalia, relativos aos anos
2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Figura 27 Comparacéo da prevaléncia por grande grupo de Anomalias Congénitas, de acordo com a 52
CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos 2020-2021, notificados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.

Figura 28 Evolugéo da frequéncia anual de toma de acido félico de acordo com o inicio da 55
suplementacao, nos casos relativos aos anos 2011 a 2021 e notificados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.

Figura 29 Prevaléncia de nados vivos com Sindrome de Down, de acordo com idade materna na altura do 60
parto, observada nos casos relativos aos anos 2011 a 2021 e reportados ao Registo Nacional
de Anomalias Congénitas.

Figura 30 Prevaléncia de total de casos com Defeitos do Tubo Neural, distribuidos por tipo de nascimento, 61
relativos aos anos 2011 a 2021, reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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1. Introducéo

O Registo Nacional de Anomalias Congénitas
(RENAC) é um instrumento estratégico na vigilancia
epidemiologica das anomalias congénitas (AC) que
ocorrem em Portugal. E um registo nosolégico
de base populacional que recebe notificactes de
nascimentos com AC que ocorreram no Continente

e nas Regides Autdnomas dos Acores e da Madeira.

Sao objetivos do RENAC:

— Estimar a prevaléncia das AC em Portugal e
caracterizar a sua epidemiologia, nomeadamente
a evolucao temporal, a distribuicdao geografica por
area de residéncia da mae durante a gravidez, e a
distribuicao por carateristicas sociodemograficas
da mée e do pai;

— Estabelecer e manter um sistema de vigilancia
epidemiolégica que permita detetar a ocorréncia de
agregados de AC no espacgo e no tempo, promover
a sua analise epidemiolégica e divulgar o resultado
dessa analise;

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

— Manter uma base de dados nacional, disponivel
para a comunidade cientifica, a partir da qual seja
possivel realizar estudos epidemiol6gicos na area
das AG;

— Participar no European Surveillance of Congeni-
tal Anomalies - EURQCAT - colaborando na investi-
gacao relacionada com as causas e a prevencao de

nascimentos com AC, o seu tratamento e os cuida-

dos prestados as criancgas afetadas, a nivel europeu.
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Os servigos de obstetricia ou unidades de diag-
nostico pré-natal, e de pediatria ou neonatologia
existentes em 42 Centros Hospitalares do Servigo
Nacional de Saude e em 5 hospitais privados,
colaboram com o RENAC de forma voluntaria,
notificando todos os casos com AC por si diag-
nosticados. Os servicos de anatomia patoldgica e
0s laboratoérios de genética participam, de forma
indireta, na notificacdo, através do contributo do
estudo necropsico, citogenético e, ou, molecular
para o diagnoéstico dos casos notificados. Também
0s servigos de genética médica participam através
do diagnostico das sindromes genéticas.

A coordenacédo do RENAC encontra-se no Depar-
tamento de Epidemiologia do Instituto Nacional
de Saude Doutor Ricardo Jorge, IP (INSA) desde
2007 @,

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

Desde 2015, que o EUROCAT integra a plata-
forma europeia para o registo das doencas raras,
sedeada no Joint Research Centre da Comis-
sao Europeia, localizado em lIspra, Itélia. Estas
colaboragdes permitem ao RENAC implemen-
tar em Portugal os mesmos critérios de quali-
dade e de diagnostico preconizados pelo registo
Europeu e, assim, comparar 0s dados nacionais
com os dados europeus, colaborar na vigilancia



epidemioldgica das AC a nivel europeu e participar
em estudos de investigacdo multicéntricos com
outros registos.

Os denominados “indicadores com interesse para
a Saude Publica” sdo propostos para o estudo de
diferentes doencas, fatores de risco e resultados
em salde . Neste ambito, e na sequéncia de rela-
térios anteriores, o presente relatério bienal, inclui
0s resultados dos seguintes indicadores a nivel

nacional

a. proporcdo de casos com AC potencialmente
detetéveis durante a gravidez cujo diagndéstico
foi realizado no periodo pré-natal. Este indica-
dor reflete a atividade dos centros de diagnos-
tico pré-natal;

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

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

d. prevaléncia dos defeitos do tubo neural (DTN) -
indicador que permite a monitorizagao da imple-
mentacdo da politica de prevencdo primaria
dos DTN através da suplementagdo com acido
folico;

e. mortalidade perinatal de nascimentos com ano-
malia congénita - utilizado para avaliar o contri-
buto das AC na mortalidade perinata.
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As caracteristicas maternas e paternas sempre
foram objeto de estudo no dmbito das AC, sendo
bem conhecido o efeito da idade materna nas
anomalias cromossomicas como a trissomia 21
© assim como a exposi¢do ao alcool (sindrome
alcoolico fetal) " ou a algumas doencas infeciosas
durante a gravidez (rubéola congénita) ®. Por esse
motivo, questdes relacionadas com 0 consumo
materno de tabaco, alcool ou toxicodependéncia,
sobretudo durante o 1° trimestre de gravidez, e
a presenca de doenca crénica, ou aguda, fazem
parte do questionario do RENAC desde a sua ori-
gem em 1997 (9,

Na persecucao dos objetivos do RENAC referidos
anteriormente, o presente relatério disponibiliza 0s
dados recolhidos por este sistema de informacao,
reportando os casos de anomalias que ocorreram
no periodo compreendido entre Janeiro de 2020 e
Dezembro de 2021.



@

Materiais e métodos




2. Materiais e métodos

2.1 DefinicOes

Sao notificados ao RENAC, todos os nascimentos
com anomalias estruturais major, associadas, ou
nao, a anomalias minor, assim como as anomalias

cromossomicas observadas em:

1. Nados-vivos, sempre que detetadas até ao final
do primeiro ano de vida;

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

3. Fetos submetidos a interrupcdo médica da
gravidez (IMG), apds o diagndéstico de uma AC

grave, independentemente da idade gestacional.

Sao excluidos da notificacdo ao RENAC todos os
nascimentos com defeitos metabdlicos ou funcio-
nais, deformacdes ou lesdes devidas a traumatismo
de parto, ou anomalias estruturais minor isoladas

(lista de anomalias no Anexo ).

Define-se como uma anomalia major um defeito
estrutural do corpo e, ou, de um dérgdo que com-
promete a viabilidade do individuo e requer trata-
mento médico ou cirurgico. Uma anomalia minor €
definida como uma alteragao estrutural compativel
com avida e que nao requer necessariamente tra-
tamento, sendo, muitas vezes, considerada uma
variante do normal 19,

E considerada “anomalia isolada” qualquer anomalia
major que tenha ocorrido isolada ou acompanhada
de anomalia(s) minor. E considerada “anomalia mul-
tipla” a ocorréncia de duas ou mais anomalias major

n&o relacionadas entre si ("9,
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2.2 Dados

Contribuiram através da identificacdo e notificacao
de casos com AC, os servigos de obstetricia e neo-
natologia, publicos e privados, do Continente e das
regides auténomas dos Acores e da Madeira que
aceitaram colaborar com 0 RENAC (n=47). A notifi-
cacao, voluntaria, foi efetuada preferencialmente
através do preenchimento de um questionério dis-
ponivel em suporte informatico na plataforma infor-
matica - https://rios-insa.min-saude.pt - alojada no
sistema informatico interno do INSA, e acessivel
apenas a equipa central do RENAC, no Departa-
mento de Epidemiologia.

O questionario de notificacdo abrange diversas

areas (Anexo I), entre as quais se salientam:

— dados da gestacdo, incluindo o diagnostico
pré-natal e o parto;

— dados da histéria pessoal e familiar dos proge-
nitores;

— descricdo pormenorizada das anomalias pre-
sentes;

— dados laboratoriais ou anatomopatolégicos,
quando existentes.

A informacéo recolhida para cada caso € anénima
e apenas o médico notificador em cada servigo
hospitalar pode aceder ao processo clinico, recor-
rendo-se a um numero de codigo Unico para cada
notificacdo enviada ao RENAC. Os dados anonimi-
zados e informatizados existentes no registo cen-
tral, nas instalagdes do INSA, estdo protegidos por
meios informaticos e sdo de acesso reservado aos
elementos da equipa central do RENAC.

Sao notificados ao RENAC nascimentos com AC de
mulheres residentes no Continente e nas Regides
Auténomas dos Acores e da Madeira.



2.3 Validacao de dados

Cada uma das notificagdes recebidas foi verificada
pela equipa central do RENAC que validou a
congruéncia de todas as notificagdes recebidas
e codificou as AC, quando necessario, de acordo
com a 10% versdo da Classificacdo Internacional
de Doengas e causas de morte (CID 10). Foram
efetuados procedimentos de validacao da base
de dados com recurso a rotinas de validacao
pré-definidas que fazem parte do programa
informatico que serve de base ao registo. Estas
rotinas de validacdo permitem detetar e eliminar
0s registos duplicados assim como assinalar
aqueles que ndo cumprem os critérios de inclusédo
atras referidos. Os procedimentos de validacao
realizados a nivel central nao alteram o diagndstico
clinico que é realizado pelos médicos nos servigos
hospitalares participantes.

A extracao da base de dados para este relatorio
foi realizada em Setembro de 2024, devido ao
atraso de notificacdo relacionada com a pandemia
COVID-19. Na validacao da base de dados extraida
foi efetuada a verificagéo, confirmagéo e correcédo
de valores omissos, incongruentes ou impossiveis.
Para esta validagdo recorreu-se essencialmente
a estatisticas descritivas (como tabelas de
frequéncia e tabelas de cruzamento entre duas
Ou mais variaveis). Sempre que necessario foram
contactados os médicos que sao os pontos focais
de contacto do RENAC em cada um dos servigcos

notificadores, para esclarecimento de questbes

relevantes para a qualidade final da base de dados.
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2.4 Protecao de dados

A notificacdo e o tratamento de dados ndo carecem
de consentimento escrito, fundamentado pelo inte-
resse publico importante do RENAC (Autorizacdo n°
13484/2017), dando-se cumprimento a Lei da Prote-
cao de Dados e a Lei de Investigagao Clinica ",

2.5 Analise Estatistica

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

E de notar que no célculo da taxa de prevaléncia
de casos com AGC, cada caso foi contabilizado uma
Unica vez, utilizando a férmula descrita abaixo:

N °decasos(NV +FM +IMG)
Total de nascimentos

Preval énciade casos com AC =

No célculo da prevaléncia das AC, o numerador
foi constituido pelo numero total de casos notifica-
dos com a AC em estudo e o denominador foi cons-
tituido pelo somatdrio do numero de nados-vivos
(NV) e fetos mortos (FM) em cada ano, de acordo
com os dados disponibilizados pelo Instituto Nacio-
nal de Estatistica (INE). Assim, cada notificagéo foi
contabilizada apenas uma vez para a estimativa da
prevaléncia de casos com AC. No entanto, para o
calculo das AC especificas, 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 numero total
de casos com anomalias congénitas é diferente e
menor do numero total de anomalias congénitas

notificadas.



Neste relatério, as taxas de prevaléncia dos gran-
des grupos de AC (e os respetivos Intervalos de
Confianca (IC) a 95%) sdo expressas em numero de
casos/10 000 nascimentos. Também se apresen-
tam taxas de prevaléncia expressas em numero de
casos/1 000 nascimentos nas situacbes em que
0 numerador era de menor dimensdo. Em ambas
as situacdes, a taxa foi calculada utilizando-se o
numero de NV, FM e IMG, com pelo menos uma
anomalia congénita, ocorridos em cada 10 000 ou
1 000 nascimentos, durante 0s anos em estudo, tal
como preconizado pelo EUROCAT.

Os IC foram calculados através da distribuicao de
Poisson, tendo sido utilizada o programa informéa-
tico disponibilizado pelo EUROCAT 12,

2.6 Mapeamento da distribuigdo
geografica e analise espacial do niumero
total de casos de Anomalias Congénitas

Neste relatério € apresentado um mapa que ilustra
a distribuicao geografica das taxas de prevaléncia
do numero total de casos com AC. Considerando
que a frequéncia anual de nascimentos com AC é
baixa, e de modo a minimizar possiveis situagdes
de instabilidade estatistica associada aos peque-
nos nuimeros, 0 mapa das taxas de prevaléncia foi
construido para a totalidade de AC do periodo em
estudo (2020-2021).

Na construcdo das classes, a taxa de prevaléncia
dos casos com AC foi distribuida por categorias
gue se baseiam nos valores de prevaléncia interna-
cionalmente esperados, de 200 a 300 casos por 10
000 nascimentos por ano "), Foi ainda construida
uma classe especifica para 0s concelhos sem noti-
ficacdes de nascimentos com AC, a semelhanca do
publicado no Ultimo relatério do RENAC %),

=N
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Foi também realizada a anélise de aglomerados
espaciais das taxas de prevaléncia do total de casos
com AC, através do indice Global de Moran | e do
indice Local de Moran | (LISA"). Nesta analise foram
excluidas ambas as Regides Autbnomas devido ao
reduzido nimero de concelhos existentes nas ilhas.

O indice Global de Moran | indica o valor de auto
correlacdo espacial das AC para a totalidade da
area geografica em anélise, isto é, Portugal conti-
nental. O LISA, por sua vez, indica o valor local da
auto correlagao espacial de uma unidade de analise
(neste caso, um concelho) tendo em conta o valor
que a variavel tem neste e nos concelhos vizinhos,
através do célculo do z-score, usando a analise do
vizinho mais préximo. Nestas analises utilizou-se
como critério de vizinhanca o método da distancia
inversa, que no processamento dos dados de deter-
minado concelho, atribuiu maior influéncia aos valo-
res dos concelhos vizinhos do que aos valores dos
concelhos que estdo mais distantes (517,

O algoritmo de calculo do LISA classifica 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, utilizan-
do-se para o efeito os seguintes valores: < -1.96 ou
> +1.96 519, O p-value considerado para a classi-
ficag@o de clusters estatisticamente significativos
foi de 0,05. Para verificar se existe aleatoriedade
na distribuicdo dos valores de cluster foram calcu-
ladas 999 permutacdes, com um pseudo p-value
de 0,001, para cada observacao *7),



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

temas de Informacédo Geografica ARCGIS ¥ e a ver-

sao digital dos limites da Carta Administrativa Oficial

de Portugal 9.

2.7 Indicadores com interesse para a
Saude Publica

Seguindo as recomendacdes do EUROCAT, séo

apresentados neste relatério 0s seguintes indica-

dores com interesse para a Saude Publica:

1. Proporc¢ao de casos com AC potencialmente
detetaveis durante a gravidez cujo diagnds-
tico foi realizado no periodo pré-natal (DPN).

Este indicador contribui para avaliar a ativi-
dade do DPN a nivel nacional;

Neste indicador, foi definido um conjunto de
AC potencialmente detetaveis por ecografia
durante a gravidez Y. Para cada uma des-
tas AC especificas, a proporgao detetada
em DPN foi calculada utilizando no nume-
rador o n° 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. Prevaléncia de interrupcao médica de gravi-
dez (IMG) ap6s DPN de AC grave

Este indicador contribui para quantificar a
opcao por IMG apés o diagnéstico pré-na-
tal de AC grave, e o efeito da IMG na morta-
lidade perinatal e prevaléncia de NV com AC

20
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* Neste indicador foi calculada a prevalén-
cia de IMG (/10 000 nascimentos) em cada
grande grupo da CID 10, tendo sido utilizado
no numerador o numero de IMG em cada
grande grupo de AC e no denominador o

total de nascimentos nos anos em estudo.

Prevaléncia de nados vivos com Sindrome de
Down

» Utilizado como indicador da gravidez tardia,
e da implementacéo e adesdo aos rastreios
pré-natais.

» Neste indicador foi calculada a prevaléncia
de nados vivos com S. Down (/1 000 nasci-
mentos), tendo sido utilizado no numerador
0 numero nados vivos com S. Down repor-
tados ao RENAC, nos anos em estudo, e no
denominador o total de nascimentos nos
anos em estudo.

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

» Permite avaliar aimplementagéo da politica
nacional de prevengédo primaria dos DTN
através da suplementacdo materna com
4cido folico, com inicio antes da gravidez e
mantendo-se ininterruptamente até ao final
do primeiro trimestre.

» Neste indicador foi calculada a prevaléncia
de casos com DTN (/1 000 nascimentos),
tendo sido utilizado no numerador o nimero
casos com DTN reportados ao RENAC, nos
anos em estudo, € no denominador o total
de nascimentos nos anos em estudo.



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 célculo desta proporgao, o numera-
dor foi constituido pelo somatério do nimero
total de fetos mortos com idade gestacio-
nal > 28 semanas, e do numero total de
nados vivos falecidos até ao final da primeira
semana de vida, que tinham pelo menos uma
AC e foram reportados ao RENAC entre 2020
e 2021. Foi utilizado como denominador o
total de oObitos verificados em nados vivos
falecidos até ao 7° dia de vida e fetos mor-
tos com idade gestacional > 28 semanas, de
acordo com informagao disponibilizada pelo
INE para os anos em estudo ?",

p— ()
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3. Resultados

3.1 Participacao hospitalar

Todos 0s centros hospitalares que colaboram com
0 RENAC enviaram notificagdes referentes a nasci-
mentos com AC em 2020-2021. No entanto, quando
se observa a distribuicdo desta participacdo pelos
servigos hospitalares 19,1% dos servicos de obste-
tricia e 8,5% dos servicos de pediatria ou neonato-
logia ndo enviou dados ao RENAC.

No biénio em estudo, e tal como verificado em
anos anteriores, esta participacdo foi maior nos
servigos de pediatria ou neonatologia comparati-
vamente com a observada nos servicos de obste-
tricia ou unidades de diagnostico pré-natal (DPN)
(83,7% vs 60,5%) (Figura 1).

100
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Esta menor participacdo dos servigos de obste-
tricia podera explicar parte da subnotificagéo de
casos recebidos pelo RENAC referentes ao bié-
nio 2020-2021, mas também uma menor prevalén-
cia de alguns grupos de AC, nomeadamente as
mais graves, quando comparados os dados nacio-
nais com 0S europeus, uma vez que ha uma maior
opcao pela IMG nestas situacdes.

Servigo de Obstetricia/
Unidade de Diagnostico Pré-natal

2 Nao participou no RENAC

Figura 1 — Participagao dos servicos de obstetricia ou diagndéstico pré-natal e pediatria
ou neonatologia, no envio de notificacdes relativas aos anos de 2020-2021, ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas.



3.2 Caracteristicas gerais dos casos com
Anomalias Congénitas

Entre 2020 e 2021 foram recebidas 2271 notifica-
coes de casos com AC, o que resulta numa preva-
[éncia de 137,9 casos/10 000 nascimentos para 0s
anos em observacao (Tabela 1).

A prevaléncia de casos de AC obtida através do
RENAC aumentou desde 2010, atingindo o valor
mais elevado no ano de 2014 (173,11 casos/10 000
nascimentos) (Figura 2). A prevaléncia de casos
com AC tem oscilado ao longo dos anos, sendo
sempre inferior ao esperado, de acordo com 0S
standards internacionais (representados na Figura
2 a verde), o que podera estar relacionado com
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uma subnotificacdo de casos, quer porque nem
todos os de servicos hospitalares notificam, quer
porque nem todos 0s servigos notificam todos 0s
casos (Figura 2).

Nas Tabelas 2, 3 e 4 descrevem-se as carateristi-
cas dos casos notificados 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%).

Tabela 1 - NUmero de notificacoes e prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas, nos
anos de 2020 e 2021, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Ano NU.mIerONde Percentagem NUmero de Pervaléncia
notificagdes anual (%) nascimentos* /10000
2020 12183 53,4 79873 151,9
2021 1058 46,6 84832 124,7
Total 2271 100 164705 137,9

* Fonte: Instituto Nacional de Estatistica (INE)
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Figura 2 - Evolucao anual da prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas, nos anos
de 2010 a 2021, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.



A gestacao terminou no nascimento de uma crianca
viva em 66,1% dos casos notificados. Apds o diag-
nostico de uma malformagao fetal grave, 31,8%
dos progenitores optou pela interrupgao médica da
gravidez (IMG). Nas restantes notificagdes o desfe-
cho foi a morte fetal (1,3%) ou o0 aborto espontaneo
(0,7%).

Entre os casos de AC notificados, o sexo masculino
foi 0 mais frequente (53,9% vs. 40,2%) (Tabela 2).

Em 66,0% dos casos notificados, a identificacao
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 alteragdes 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 notificagdes ndo foram assinaladas
alteracdes nos exames realizados durante a gravi-
dez.

As ecografias obstétricas do 1° e do 2° trimestre
foram realizadas de acordo com 0 preconizado
para a vigilancia da gravidez em Portugal 2 em
90,6% dos casos notificados: em 69,7% das gra-
videzes ambas as ecografias foram realizadas e
em 20,9% so6 foi realizada a ecografia do 1° trimes-
tre, situacdes relacionadas com IMG até as 20-22
semanas de gestagao.

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

grafia no 2° trimestre e em 1,3% nao foi realizada
qualquer ecografia no 1° nem no 2° trimestre (Ta-
bela 3). Estas duas situagcées mostram que em
cerca de 4% dos casos notificados, a gravidez foi
mal vigiada.
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Tabela 2 - NUmero de notificacdes e percentagem

de casos com Anomalias Congénitas, de
acordo com o local de nascimento, o tipo
de nascimento e 0 nimero de individuos
malformados em cada parto, resultado da
gestacao e sexo, nos anos de 2020 e 2021,
notificados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas.

Local de nascimento n %
Hospital 2262 99,6
Domicilio 6 0,3
Outro 3 0,1
Total 2271 100,0
Tipo de Nascimento n %
Gravidez simples 2191 96,5
Gravidez multipla*
Duplo 74 3,3
Triplo 2 0,1
Desconhecido 4 0,2
Total 2271 100,0
“Numero de Malformados em
gravidez multipla
1 63 85,1
2 11 14,9
Resultado da Gestacéao n %
Nado-vivo 1501 66,1
Interrupcao de gravidez 723 31,8
Feto-morto 30 1,3
Aborto espontaneo 16 0,7
Desconhecido 1 0,04
Total 2271 100,0
Sexo n %
Masculino 1224 53,9
Feminino 913 40,2
Ambiguo 11 0,5
Desconhecido 123 5,4
Total 2271 100,0
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Tabela 3 - NUmero de notificacoes e percentagem de casos com Anomalias Congénitas de acordo com o
momento de identificagdo da 1* anomalia, 0 estado do Feto ou Recém-Nascido na identificagéo da 12
anomalia, o0 1° exame alterado e a realizacao de estudo morfolégico, nos anos de 2020 e 2021,
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Momento de identificacdo da 12 anomalia congénita n %
Diagndstico pré-natal 1498 66,0
Ao nascer 453 19,9
Até 1 semana de vida 214 9,4
Entre 1 e 4 semanas de vida 51 2,2
Entre 1 més e 12 meses 4 0,2
Pés-natal, idade desconhecida 6 0,3
Na autopsia 40 1,8
Desconhecido 6 0,3
Total 2271 100,0
Estado do Feto ou Recém-nascido na identificacdo da 12 anomalia congénita n %
Vivo 2252 99,2
Morto 18 0,8
Desconhecido 1 0,04
Total 2271 100,0
Momento de identificagdo da 1* anomalia congénita n %
Ecografia, Idade Gestacional < 14 semanas 482 32,2
Ecografia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas 517 34,5
Ecografia, Idade Gestacional > 22 semanas 355 23,7
Ecografia, Idade Gestacional desconhecida 20 1,3
Rastreio bioquimico 58 3,9
Amniocentese ou Bidpsia de vilosidades 28 1,9
Teste pré-natal ndo invasivo 23 1,5
Outros testes positivos 49 3,1
Desconhecido 3 0,2
Total 1589 100,0
Realizag@o de ecografia obstétrica n %
Realizou no 1° Trimestre e no 2° Trimestre 1684 69,7
Realizou no 1° Trimestre, mas ndo no 2° Trimestre 474 20,9
Realizou no 2° Trimestre, mas n&o no 1° Trimestre 86 3,8
N&o realizou no 1° Trimestre nem no 2° Trimestre 30 1,3
Desconhecido 97 4,3
Total 2271 100,0
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No universo das notificagdes recebidas pelo RENAC
nas quais esta registada a realizacdo de colheita de
produtos fetais (n=894) o principal motivo referido
para a realizacdo dessa colheita foi a identificagéo
de uma alteracéo fetal através da ecografia (70,8%),
seguida do rastreio bioguimico positivo (12,8%) e da
idade materna (3,2%).

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas
Relatério 2020-2021

= |

©

A amniocentese (64,2%) e a bidpsia de vilosidades
coriénicas (34,1%) foram 0s exames invasivos mais
realizados (Tabela 4). Apesar de proposto pelo
médico, a realizacdo de um exame invasivo, apés
a suspeita de uma AC fetal, foi recusada pelos pro-
genitores em 2,9% dos casos notificados.

Tabela 4 - Numero de notificacdes e percentagem de casos com Anomalias Congénitas, de acordo com a
realizacdo de colheita de produtos fetais e exame invasivo realizado, nos anos de 2020 e 2021,
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Colheita Produtos Fetais

Realizou devido a presenca de marcador ecografico
Realizou devido a rastreio bioquimico positivo
Realizou devido a idade materna

Realizou por outra razao

Total

Técnica de colheita de produtos fetais

Amniocentese

Biépsia de vilosidades
Cordocentese
Fetoscopia

Total
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n %
633 70,8
114 12,8
29 3,2
118 13,2
894 100,0
n %
302 64,2
569 34,1
11 1,2
4 0,5
886 100,0




3.3 Distribuicao dos casos com Anomalias
Congénitas por area geografica

Apesar da notificacdo dos casos ao RENAC ter ori-
gem hospitalar, a sua andlise epidemioldgica, em
particular no que respeita a componente espacial, é
realizada com base no local de residéncia das maes
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 terao feito sentir as expo-
sicOes teratogénicas que podem explicar a ocorrén-
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cia de uma ou mais AC. Enquanto as exposicoes
associadas ao seguimento clinico sdo acessiveis
através dos préprios pais e médicos, as exposicoes
ambientais sé@o de mais dificil avaliagado, pelo que
a anélise por local de residéncia da mae durante a
gestacéo é importante.

Assim, o padréo da distribuicao geografica (por resi-
déncia da méae durante a gravidez) da prevaléncia
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 — Prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas (/10 000 nascimentos) nos
concelhos do Continente e das Regides Auténomas, nos anos de 2020 e 2021,
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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A analise visual do mapa sugere a existéncia de
concelhos com valores de prevaléncia mais eleva-
dos que os dos concelhos circundantes, o que
podera estar associado a uma maior notificacao
dos servigos hospitalares existentes nestes con-
celhos ou a uma efetiva concentracao geografica
de nascimentos com AC.

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

O LISA (indice local de Moran), representado na
Figura 4 para o periodo em estudo, identifica 1
aglomerado de valores alto-alto, de maior dimen-
séo, na fronteira entre a zona norte da Regido Alen-
tejo e a zona sul da Regiao Centro e 3 aglomerados
de valores alto-alto, de menor dimensdo, na zona
interior norte da Regiao Centro.

Clusters de AC

[ Sem Significancia
- Cluster Alto-Alto

[ Outlier Alto-Baixo

| Qutlier Baixo-Alto
I Cluster Baixo-Baixo

[ Inutsi

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.
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3.4 Distribuicao da prevaléncia de
Anomalias Congénitas por grande grupo
de anomalias.

Neste subcapitulo descreve-se a distribuicao das
prevaléncias por grande grupo de AC, de acordo
com a 102 verséo da Classificacao Internacional de
Doencas e causas de morte (CID 10) %, Apresen-
tam-se igualmente as prevaléncias observadas no
biénio anterior (de 2018 e 2019), de modo a permi-
tir uma rapida comparacao.
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3.4.1 Anomalias Congénitas do Sistema
Nervoso Central

Nos anos 2020 e 2021 a prevaléncia de AC do
Sistema Nervoso Central (CID10: Q00 a QOQ7) foi
de 18,2 casos/10 000 nascimentos (IC95%16,16-
-20,33), valor ligeiramente inferior ao observado em
2018-2019. Incluidos neste grande grupo, encon-
tram-se os Defeitos do Tubo Neural (CID10: QOO,
Q01 e QO05) cuja prevaléncia 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).

Tabela 5 — NUmero total e prevaléncia 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, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central

n
Q00 - Q07 - Sistema Nervoso Central 299
Defeitos do Tubo Neural (Q00, Q01, Q05)

Q00 - Anencefalia e similares 42

Q01 - Encefalocelo 9

Q05 - Espinha Bifida 32
Q02 - Microcefalia 17
QO3 - Hidrocefalia congénita 42
Q04 - Outras AC do Cérebro 124
Q06 - Outras AC da medula espinal 12
Q07 - Outra AC do Sistema Nervoso Central 21

%

14,0
3,0
10,7
5,7
14,0
41,5
4,0
7,0

2020-2021 2018-2019
Prevaléncia/10 000 (IC 95%)  Prevaléncia/10 000
18,2 (16,16 - 20,33) 21,0
2,6 (1,84 - 3,45) 2.4
0,5 (0,25 - 1,04) 0,9
1,9 (1,33 - 2,74) 2,6
1,0 (0,60 - 1,65) 1,0
2,6 (1,84 - 3,45) 3,8
7.5 (6,26 - 8,98) 7.5
0,7 (0,38 -1,27) 0,2
1,3 (0,79 - 1,95) 2,5

Nota: AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificacdo Internacional de Doencas e causas de morte, décima reviséo.
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Observou-se que 55,1% dos casos tinham AC iso-
ladas, e a presenca de multiplas anomalias foi
registada em 44,9% dos casos notificados. Dentro
destas incluem-se 21,6% de casos com AC cro-
mossomicas e 3,6% de sindromes genéticas.

Relativamente ao resultado da gravidez, esta termi-
nou com o nascimento de uma crianga viva em 32,4%
dos casos notificados com pelo menos uma AC do
SNC, e a IMG foi a opcdo em 64,4% das notificagdes
com AC deste grupo nosologico (Figura 5).
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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 diagnoéstico ocorreu
durante a 12 semana de vida (Figura 6). Nos restan-
tes casos as AC foram diagnosticadas ou durante
0 1° ano de vida ou durante a autopsia (2,0%).

L Nado-vivo

L Feto Morto

= Aborto espontaneo

=W |nterrupcao de gravidez

L Desconhecido

0,4

Figura 5 — Distribuicédo da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central, segundo
a CID 10: Q00 a Q07, de acordo com o resultado da gestacao, relativos aos anos 2020-2021 e notificados

ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

== Diagnéstico pré-natal
L~ Ao nascer

I Até 1 semana de vida

Figura 6 — Distribuicédo 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 identificada a 12 anomalia congénita, relativos aos
anos 2020-20121 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.2 Anomalias Congénitas do Olho,
Ouvido, Face e Pescoco

Em 2020 e 2021, a prevaléncia das AC do grupo
nosolégico “Olho, Ouvido, Face e Pescogo” (CID10:
Q10 a Q18 e K07.0) foi de 8,9 casos/10 000 nasci-
mentos, valor inferior a0 observado entre 2018 e
2019 (11,4 casos/10 000 nascimentos) (Tabela 6).
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Observou-se que em 451% dos casos as AC
foram isoladas e em 54,9% foram multiplas. Nes-
tas incluem-se 14,0% de casos com AC cromosso-
micas e 4,0% com sindromes genéticas.

Tabela 6 — NUmero total e prevaléncia 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, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescoco

n %

Q10 - Q18 - Olhos, ouvido, face, pescoco 146

Q10 - AC das palpebras, aparelho lacrimal 9 6.2
e Orbita

Q11 - Anoftalmia, microftalmia, macroftalmia 11 7,5
Q12 - AC do cristalino 9 6,2
Q13 - AC da camara anterior do olho 7 4,8
Q15 - Qutras AC do olho 5 3,4
Q16 - AC do ouvido com compromisso da 11 75
audigao

Q17 - Outras AC do pavilh&o auricular 34 23,3
Q18 - Outras AC da face e do pescogo 24 16,4
K07.0 - Micrognatismo 36 24,7

2020-2021 2018-2019
Prevaléncia/10 000 (IC 95%) Prevaléncia/10 000
8,9 (7,49 - 10,42) 11,4
0,5 (0,25 - 1,04) 0,7
0,7 (0,33 - 1,20) 0,6
0,5 (0,25 - 1,04) 0,3
0,4 (0,17 - 0,88) 0,5
0,3 (0,10 - 0,71) 0,4
0,7 (0,38 - 1,20) 0,2
2,1 (1,43 -2,88) 2,4
1,5 (0,93 - 2,17) 3,5
2,2 (1,63 - 3,03) 2,5

Nota: AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificagcao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao.

A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 73,6% dos casos notificados com
AC deste grupo nosolégico e a IMG foi a opgdo em
22,0% das notificagdes (Figura 7).
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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 diagnds-
tico ocorreu entre a primeira semana de vida e um
ano de idade (Figura 8).

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas



— @ _Registo Nacional de Anomalias Congénitas
Relatério 2020-2021

80
73,6
60
£~ Nado-vivo
 Feto Morto
0
K 40 = Aborto espontaneo
=W |nterrupcao de gravidez
22,0
20
3.3 11
0

Figura 7 - Distribuicéo da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescogo,
segundo a CID 10: Q10 a Q18 e K07.0, de acordo com o resultado da gestacgao, relativos aos anos
2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 8 — Distribuicéo da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face, Pescogo,
segundo a CID 10: Q10 a Q18 e K07.0, de acordo com a fase de identificacdo da 12 anomalia, relativos aos
anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.3 Anomalias Cardiacas

Neste relatério, e a semelhanca do reportado pelo
registo europeu (EUROCAT), € apresentada a preva-
léncia das AC Cardiacas (CID10: Q20 a Q26) sendo
retirados desta andlise os cddigos Q27, Q28 e P83.2
da CID10, referentes a AC do sistema vascular (que
em conjunto com os codigos relativos as anoma-
lias cardiacas constituem as AC do Aparelho car-
diovascular). Em 2020 e 2021, a prevaléncia de AC
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Cardiacas (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). A
semelhanca do reportado em outros relatérios do
RENAC, observou-se que as AC dos septos cardia-
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).

Tabela 7 - NUumero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas Cardiacas por 10 000 nascimentos, de
acordo com a CID 10: Q20 a Q26, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019,
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Cardiacas

n %

Q20-Q26 - Anomalias Cardiacas 939

Q20 - AC das camaras e comunicagoes

cardiacas o4 6.8
Q21 - AC dos septos cardiacos 575 61,2
Q22 - AC das valvulas pulmonar e tricispide 55 5,9
Q23 - AC das valvulas adrtica e mitral 60 6,4
Q24 - Outras AC do coracao 23 2.4
Q25 - AC das grandes artérias 145 15,4
Q26 - AC das grandes veias 17 1,8

2020-2021 2018-2019
Prevaléncia/10 000 (IC 95%)  Prevaléncia/10 000
57,0 (53,42 - 60,78) 68,1
3,9 (2,99 - 4,96) 4,7
34,9 (32,12 - 37,88) 42,1
3,3 (2,52 - 4,35) 5,5
3,6 (2,78 - 4,69) 2,8
1,4 (0,89 - 2,10) 1,9
8,8 (7,43 - 10,36) 9,8
1,0 (0,60 - 1,65) 1,2

Nota: AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificagao Internacional de Doengas e causas de morte, décima reviséo.

Observou-se que em 64,2% dos casos as AC
foram isoladas e em 35,8% foram multiplas. Nes-
tas incluem-se 35,8% de casos com AC cromossoé-
micas e 5,3% com sindromes genéticas.

A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianca viva em 78,3% dos casos, valor semelhante
ao observado no biénio anterior (78,2%), € a IMG
foi a opcao em 20,1% das notificagdes (Figura 9).
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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 0s 12 meses (Figura 10). Em vinte e trés notifica-
¢coes néo foi reportado o momento do diagnostico.
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Figura 9 - Distribuicéo da percentagem de casos com Anomalias Congénitas Cardiacas, segundo a CID 10: Q20 a
Q26, de acordo com o resultado da gestagao, relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 10 - Distribuicéo da percentagem de casos com Anomalias Congénitas Cardiacas, segundo a CID 10: Q20 a
Q26, de acordo com o resultado da gestagao, relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.4 Anomalias Congénitas do Aparelho
Respiratério

Nos anos 2020 e 2021 observou-se através do
RENAC uma prevaléncia de 3,5 casos/10 000
nascimentos com AC do Aparelho respiratorio
(CID10: Q30 a Q34), valor semelhante ao observado
em 2018 e 2019 (3,3 casos /10 000 nascimentos)
(Tabela 8).
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Observou-se que em 33,9% dos casos as AC
foram isoladas e em 66,1% foram multiplas.
Nestas incluem-se 24,3% de casos com AC
cromossomicas, 5,4% com sindromes genéticas e
2,7% resultantes de exposic¢ao teratogénica.

Tabela 8 — NUmero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho respiratério por 10 000 nascimentos,
de acordo com a CID 10: Q30 a Q34, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, notificados ao

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Aparelho respiratérios

n %
Q30 - Q34 - Aparelho respiratorio 58
Q30 - AC do nariz 18 31,0
Q31 - AC da laringe 9 15,5
Q32 - AC da traqueia e dos bronquios 1 1,7
Q383 - AC do pulméao 30 51,7

2020-2021 2018-2019
Prevaléncia/10 000 (IC 95%) Prevaléncia/10 000
3,5 (2,67 - 4,55) 3,3
1,1 (0,65 - 1,73) 1,2
0,5 (0,25 - 1,04) 0,8
0,1(0,00-0,34 0,2
1,8 (1,23 - 2,60) 3,5

Nota: AC: Anomalia Congeénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao.

A gestacao terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 50,0% dos registos notificados ao
RENAC e a IMG foi a opcado seguida em 42,9% dos
casos (Figura 11).

36

Pelo menos uma das AC foi diagnosticada, ou sus-
peita, na fase pré-natal em 69,6% das notificagdes
recebidas pelo RENAC. Em 10,7% foi detetada no
momento do nascimento, em 16,1% foi diagnos-
ticada na 12 semana de vida (Figura 12). Nao foi
reportado o momento do diagnostico em 3,6% dos
casos.
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Figura 11 - Distribuicao da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Aparelho respiratério, segundo a
CID 10: Q30 a Q34, de acordo com o resultado da gestacao, relativos aos anos 2020-2021 e notificados
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 12 - Distribuicdo da percentagem de casos com Anomalias Congénitas do Aparelho respiratorio, segundo a
CID 10: Q30 a Q34, de acordo com a fase de identificagdo da 12 anomalia, relativos aos anos 2020-2021 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.5 Fenda Labial e Fenda Palatina

A prevaléncia de AC do grupo das Fendas Labiais
e do Palato (CID10: Q35 a Q37) foi de 6,6 casos/10
000 nascimentos em 2020 e 2021, valor ligeira-
mente inferior ao observado em 2018 e 2019 (7,1
casos/10 000 nascimentos) (Tabela 9).
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Observou-se que em 59,0% dos casos as AC
foram isoladas e em 41,0% foram multiplas. Nestas
incluem-se 32,6% de casos com AC cromossémi-
cas e 4,7% com sindromes genéticas.

Tabela 9 - NUmero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do grupo das Fendas Labial e do Palato, por 10
000 nascimentos, de acordo com a CID 10: Q35 a Q37, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e
2018-2019, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Fendas labiais e fendas palatinas

Q35-Q37 - Fenda labial e Fenda palatina 108
Q35 - Fenda palatina 49
Q36 - Fenda labial 21
Q37 - Fenda labial com fenda palatina 38

%

45,4
19,4
35,2

2020-2021 2018-2019

Prevaléncia/10 000 (IC 95%) Prevaléncia/10 000

6,6 (5,38 - 7,92) 7,1
3,0 (2,20 - 3,93) 3,4
1,3 (0,79 - 1,95) 1,0
2,3 (1,63 - 3,17) 2,7

Nota: AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificagao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao.

A gestagé@o terminou com o nascimento de uma
crianca viva em 81,0% dos casos notificados com
AC deste grupo nosolégico, e a IMG foi a opcao
em 19,0% dos casos (Figura 13).
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Pelo menos uma das AC deste grupo foi diagnosti-
cada, ou suspeita, na fase pré-natal em 63,8% das
notificacoes recebidas pelo RENAC, em 26,7% dos
casos foi detetada ao nascer, em 6,7% foi diagnos-
ticada na 12 semana de vida e em 1% o diagnostico
aconteceu durante as primeiras 4 semanas de vida.
Nao foi reportado o momento do diagnostico em
1,9% dos casos (Figura 14).
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Figura 13 - Distribuicéo 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 gestacao, relativos aos
anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 14 - Distribuic@o 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 identificagao da 1# anomalia,
relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.6 Anomalias Congénitas do Aparelho
Digestivo

As AC do Aparelho digestivo (CID10: Q38 a Q45)
ocorreram com uma prevaléncia de 8,9 casos/10
000 nascimentos entre 2020 e 2021, valor ligeira-
mente inferior ao observado em 2018 e 2019 (9,6
casos/10 000 nascimentos) (Tabela 10).
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Observou-se que em 50,8% dos casos as AC
foram isoladas e em 49,2% foram multiplas. Nes-
tas incluem-se 20,0% de casos com AC cromos-
somicas, 6,2% com sindromes genéticas e 1,5%
resultantes de exposigao teratogénica.

Tabela 10 — Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo por 10 000 nascimentos,
de acordo com a CID 10: Q38 a Q45 e P75, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019,
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo

n
Q38 - Q45 - Outras AC do aparelho digestivo 147
Q88 - Outras AC da lingua, boca e faringe 23
Q39 - AC do esofago 17
Q40 - Outras AC do aparelho digestivo superior 8

Q41 - Auséncia, atresia, estenose do intestino o4
delgado

Q42 - Auséncia, atresia, estenose do célon 35
Q43 - Outras AC do intestino 22
Q44 - AC da vesicula biliar, vias biliares e 14
figado

Q45 - Outras AC do aparelho digestivo 4

%

16,3

23,8
15,0

9,5

2,7

2020-2021 2018-2019
Prevaléncia/10 000 (IC 95%) Prevaléncia/10 000
8,9 (7,54 - 10,49) 9,6
1,4 (0,89 - 2,10) 0,8
1,0 (0,60 - 1,65) 1,6
0,5 (0,21 - 0,96) 0,3
1,5 (0,93 - 2,17) 1,6
2,1 (1,48 - 2,96) 2,2
1,3 (0,84 - 2,02) 2,2
0,9 (0,46 - 1,43) 0,7
0,2 (0,06 - 0,62) 0,2

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

A gestacao terminou com o nascimento de uma
crianca viva em 70,5% dos casos com anomalias
deste grupo, e a IMG foi a opcdo em 25,8% das
notificacdes (Figura 15).
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Pelo menos uma das AC foi diagnosticada, ou sus-
peita, na fase pré-natal em 56,1% das notificacoes
recebidas pelo RENAC. Em 22,0% dos casos o diag-
nostico foi feito no momento do nascimento, em
11,4% na 12 semana de vida e em 5,3% entre a 1% e
a 4 semanas de vida (Figura 16). Em 0,8 dos casos
o diagndstico ocorreu no exame necropsico e em
1,6% néo foi reportado 0 momento do diagnostico.
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Figura 15 - Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo,
segundo a CID 10: Q38 a Q45 e P75, de acordo com o resultado da gestagéo, relativos aos anos
2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 16 — Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo,
segundo a CID 10: Q38 a Q45, de acordo com a fase de identificacdo da 1? anomalia, relativos aos anos
2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.




3.4.7 Anomalias Congénitas do Aparelho
Genital

A prevaléncia 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). A semelhanca de anos anteriores,
é no subgrupo dos Hipospadias que se observa a
prevaléncia mais elevada (6,0 casos/ 10 000 nas-
cimentos) (Tabela 11).
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Observou-se que em 65,0% dos casos as AC
foram isoladas e em 35,0% foram multiplas. Nes-
tas incluem-se 31,7% de casos com AC cromosso-
micas e 4,8% com sindromes genéticas.

Tabela 11 - NUumero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho genital por 10 000 nascimentos, de
acordo com a CID 10: Q50 a Q56, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, notificados ao

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Aparelho genital

n
Q50 - Q56 - AC dos d6rgaos genitais 180
Q50 - AC dos ovarios e trompas de Falopio 9
Q51 - AC do utero e do colo do Utero 13
Q52 - Outras AC dos genitais femininos 9
Q53 - Testiculo ndo descido 37
Q54 - Hipospadias 98
Q55 - Outras AC dos genitais masculinos 24
Q56 - Sexo indeterminado 12

%

4,5

6,4

4,5

18,3
48,5
11,9

5,9

2020-2021 2018-2019
Prevaléncia/10 000 (IC 95%) Prevaléncia/10 000

10,9 (9,39 - 12,65) 12,3

0,5 (0,25 - 1,04) 0,4

0,8 (0,42 - 1,35) 0,5

0,5 (0,25 - 1,04) 0,8

2.2 (1,58 - 3,10) 1,4

6,0 (4,83 - 7,25) 71

1,5 (0,93 - 2,17) 1,7

0,7 (0,38 - 1,27) 0,5

Nota: AC: Anomalia Congeénita; CID10: Classificacao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao.

A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 86,7% dos registos notificados ao
RENAC, e a IMG foi a opgdo em 12,8% dos casos
(Figura 17).
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Em 52,2% destes casos o diagndéstico da primeira
AC foi feito ao nascer, enquanto na fase pré-natal
foram diagnosticadas, ou suspeitas 36,1% das AC
deste grupo nosolégico. 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
12 e a 4° semanas de vida (Figura 18).
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Figura 17 - Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho genital,
segundo a CID 10: Q50 a Q56, de acordo com resultado da gestacéo, relativos aos anos 2020-2021 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 18 — Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho genital,
segundo a CID 10: Q50 a Q56, de acordo com a fase de identificacdo da 1# anomalia, relativos aos anos
2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.8 Anomalias Congénitas do Aparelho
Urinario

As AC do Aparelho urinario (CID10: Q60 a Q64)
revelaram uma prevaléncia 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
lesdes obstrutivas foram as mais prevalentes (15,4
casos/10 000 nascimentos) (Tabela 12).
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Observou-se que 70,9% dos casos tinham AC iso-
ladas, e a presenca de multiplas anomalias foi
registada em 29,1% dos casos notificados. Dentro
destas incluem-se 23,0% de casos com AC cro-
mossdémicas e 5,3% de sindromes genéticas.

Tabela 12 — NUumero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho urinério por 10 000 nascimentos, de
acordo com a CID 10: Q60 a Q64, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, notificados ao

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anomalias Congénitas do Aparelho urinario

n
Q60 - Q64 - Aparelho Urinario 472
Q60 - Agenesia renal e outras reducgdes 63
do rim

Q61 - Doenga quistica do rim 53
Q62 - AC obstrutivas bacinete e AC do ureter 254
Q63 - Outras AC do rim 62
Q64 - AC do aparelho urinario 40

%

2020-2021 2018-2019
Prevaléncia/10 000 (IC 95%) Prevaléncia/10 000
28,7 (26,13 - 31,36) 28,1
3,8 (2,94 - 4,89) 3,4
3,2 (2,41 - 4,21) 3,6
15,4 (13,58 - 17,44) 16,1
3,8 (2,89 - 4,83) 2,6
2,4 (1,74 - 3,31) 2,4

Nota: AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificagao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao.

A gestacdo terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 80,4% dos casos e a IMG foi a opgao
seguida em 17,0% das notificagcoes (Figura 19).
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Em 92,5% das notificagdes recebidas, foi na fase
pré-natal que pelo menos uma AC deste grupo noso-
l6gico foi diagnosticada, ou suspeita. Em 3,9% dos
casos o diagndstico ocorreu ao nascer, e em 2,3%
durante a 12 semana de vida (Figura 20). Em 1,3%
das notificagdes o nao foi reportado 0 momento do
diagndstico.
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Figura 19 - Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho urinério,
segundo a CID 10: Q60 a Q64, de acordo com resultado da gestacao, relativos aos anos 2020-2021 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 20 - Distribuicao da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho urinario,
segundo a CID 10: Q60 a Q64, de acordo com a fase de identificagdo da 1# anomalia, relativos aos anos
2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.9 Anomalias Congénitas
e Deformacgdes do Sistema
Musculo-esquelético

As AC do Sistema Musculo-Esquelético (CID10: Q65
a Q79, K40 e K42) revelaram uma prevaléncia de
38,7 casos/10 000 nascimentos no periodo de 2020
e 2021, valor inferior ao observado em 2018 e 2019
(40,0 casos/10 000 nascimentos) (Tabela 13).
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Observou-se que 64,6% dos casos tinham AC iso-
ladas, e a presenca de multiplas anomalias foi
registada em 35,4% dos casos notificados. Den-
tro destas incluem-se 17,9% de casos com AC
cromossomicas, 5,6% com sindromes genéticas e
2,2% resultantes de exposicao teratogénica.

Tabela 13 - NUmero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas e deformacgdes do Sistema Musculo-esquelético

por 10 000 nascimentos, de acordo com a CID

10: Q65 a Q79, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e

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

Anomalias Congénitas e deformagdes do Sistema Musculo-esquelético

Q65 - Q79 - AC e deformacdes osteomusculares | 637
Q65 - AC da anca 53
Q66 - Deformacdes congénitas do pé 140

Q67 - DeformacOes da cabega, face, coluna, térax 18

Q68 - Outras deformagdes osteomusculares 40
Q69 - Polidactilia 98
Q70 - Sindactilia 38
Q71 - Anomalias de redu¢cado membro superior 37
Q72 - Anomalias de reducao membro inferior 24

Q73 - Defeitos de redugcao membro nao especificado 10

Q74 - Outras AC dos membros 26
Q75 - Outras AC dos ossos do créanio e da face 35
Q76 - AC da coluna vertebral e ossos do torax 26
Q77 - Osteocondrodisplasia dos 0ssos longos e 15
coluna

Q78 - Outras osteocondrodisplasias 4
Q79 - AC do sistema osteomuscular ndo 65
classificadas em outro local

K40 - Hérnia inguinal 2
K42 - Hérnia umbilical 6

2020-2021 2018-2019

% Prevaléncia/10 000 (IC 95%)  Prevaléncia/10 000

30,7 (35,73 - 41,80) 40,0
8,3 3,2 (2,41 - 4,21) 4,6
22,0 8,5 (7,15 - 10,03) 8,4
2,8 1,1 (0,65 - 1,73) 1,7
6,3 2,4 (1,74 - 3,31) 2,5
15,4 6,0 (4,83 - 7,25) 5,8
6,0 2,3 (1,63 - 3,17) 2,5
5,8 2,2 (1,58 - 3,10) 2,1
3,8 1,5 (0,93 - 2,17) 1,0
1,6 0,6 (0,29 - 1,12) 0,5
4,1 1,6 (1,03 - 2,31) 2,0
5,5 2,1 (1,48 - 2,96) 1,9
4.1 1,6 (1,03 - 2,31) 0,8
2,4 0,9 (0,51 - 1,50) 0,5
0,6 0,2 (0,06 - 0,62) 0,3
10,2 3,9 (3,05 - 5,03) 5,2
0,3 0,1 (0,01 - 0,44) 0,1
0,9 0,4 (0,13 - 0,79) 0,1

Nota: AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificagao Internacional de Doengas e causas de morte, décima revisao.
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A gravidez terminou com o nascimento de uma A primeira anomalia foi diagnosticada, ou suspeita,
crianga viva em 73,5% dos casos reportados ao  na fase pré-natal em 54,7% dos casos notificados
RENAC com patologias deste grupo nosologico, e relativos a 2020 e 2021. Em 33,6% foi diagnosti-
em 23,7% dos casos a opcéo foi a IMG (Figura 21).  cada ao nascer, enquanto em 6,5% e em 3,2%
0 momento do diagndstico ocorreu durante a 12
semana de vida e entre a 1% semana e 0s 12 meses
respetivamente (Figura 22). Em 2% das notifica-
cbes nao foi reportado o momento do diagnostico.
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Figura 21 - Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas e deformagdes do
sistema musculo-esquelético, segundo a CID 10: Q65 a Q79, de acordo com resultado da gestacao,
relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 22 - Distribuicdo da percentagem de casos notificados com Anomalias Congénitas e deformagdes do
sistema musculo-esquelético, segundo a CID 10: Q65 a Q79, de acordo com a fase de identificagao da 12
anomalia, relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

47



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 prevaléncia de 9,9 casos/10
000 nascimentos entre 2020 e 2021, valor superior
ao observado entre 2018 e 2019 (Tabela 14).
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Observou-se que 28,9% dos casos tinham AC isola-

das, e a presenca de multiplas anomalias foi regis-

tada em 71,1% dos casos notificados. Dentro destas
incluem-se 18,7% de casos com AC cromossomi-
cas, 31,9% com sindromes genéticas e 4,4% resul-
tantes de exposicao teratogénica.

Tabela 14 - NUmero total e prevaléncia 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,
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Q80 - Q89 - Outras Anomalias Congénitas

Q80 - Ictiose congénita

Q81 - Epidermolise bolhosa
Q82 - Outras AC da pele

Q83 - AC da mama

Q84 - Outras AC do tegumento
Q85 - Outras facomatoses
Q86 - AC por causas exdégenas
Q87 - Outras sindromes com AC
Q89 - Outras AC

C41 - Teratoma sacrococcigeo
C49 - Teratoma cervical
D18.00 - Hemangioma capilar

D82 - Sindrome de Di George

Outras Anomalias Congénitas

163

27

12

34
37

30

%

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

2020-2021
Prevaléncia/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)

2018-2019
Prevaléncia/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: Anomalia Congénita; CID10: Classificagao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao.
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A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianca viva em 57,8% dos casos reportados ao
RENAC com patologias deste grupo nosologico
e em 39,8% dos casos foi assinalada uma IMG
(Figura 23).
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Em 68,0% das notificagoes recebidas o diagnos-
tico, ou suspeita, da 12 anomalia aconteceu na fase
pré-natal, enquanto em 22,7% dos casos foi diag-
nosticada no momento do nascimento. Em 6,3% o
diagndstico ocorreu durante a 1* semana de vida e
em 3,1% o diagnostico ocorreu entre a 12 semana
de vida e 0s 12 meses (Figura 24).
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Figura 23 - Distribuicao da percentagem de casos notificados com Outras Anomalias Congénitas, segundo a CID
10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com resultado da gestacao, relativos aos anos
2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 24 - Distribuicao da percentagem de casos notificados com Outras Anomalias Congénitas, segundo a CID
10: Q80 a Q89; C41, C49; D18.00 e D82, de acordo com a fase de identificacdo da 12 anomalia, relativos
aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.




3.4.11 Anomalias cromossomicas

A prevaléncia de nascimentos com anomalias cro-
mossomicas foi de 30,8 casos/10 000 nascimentos,
sendo a Sindrome de Down o subgrupo de AC
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que apresentou a prevaléncia mais elevada (16,3
casos/10 000 nascimentos) (Tabela 15).

Tabela 15 — NUmero total e prevaléncia de Anomalias Cromossdmicas por 10 000 nascimentos, de acordo com a
CID 10: Q90 a Q99, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e 2018-2019, notificados ao Registo Nacional

de Anomalias Congénitas.

Outras Anomalias Congénitas

n %
Q90 - Q99- Anomalias cromossémicas 508
Q90 - Sindrome de Down 269 53,0
Q91 - Sindrome de Edwards e Sindrome de 109 215
Patau
Q92 - Outras trissomias e trissomias parciais 42 8,3
Q93 - Monossomias e delegdes dos autossomas 35 6,9
Q95 - Rearranjos equilibrados e marcadores 6 1,2
Q96 - Sindrome de Turner 23 4.5
Q97 - Outras AC dos cromossomas sexuais 5 0.4
femininos
Q98 - Qutras AC dos cromossomas sexuais 15 3.0
masculinos
Q99 - Outras anomalias dos cromossomas 7 1,4

2020-2021 2018-2019
Prevaléncia/10 000 (IC 95%) Prevaléncia/10 000
30,8 (28,22 - 33,64) 34,1
16,3 (14,44 - 18,40) 19,5
6,6 (5,43 - 7,98) 6,8
2,6 (1,84 - 3,45) 2,5
2,1 (1,48 -2,96) 2,2
0,4 (0,13 -0,79) 0,5
1,4 (0,89 - 2,10) 1,4
0,1 (0,01 -0,44) 0,3
0,9 (0,51 - 1,50) 0,6
0,4 (0,17 - 0,88) 0,3

Nota: AC: Anomalia Congénita; CID10: Classificagao Internacional de Doencas e causas de morte, décima revisao.

A gravidez terminou com o nascimento de uma
crianga viva em 15,6% dos casos reportados ao
RENAC com patologias deste grupo nosolégico
e em 81,8% dos casos foi assinalada uma IMG
(Figura 25).
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Em 94,1% das dos casos notificados com AC cro-
mossémica, 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 diagnéstico situado durante a 1@
semana de vida e 0s 12 meses (Figura 26).
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Figura 25 - Distribuicao da percentagem de casos notificados com Anomalias Cromossdmicas, segundo a CID 10:
Q90 a Q99, de acordo com resultado da gestacao, relativos aos anos 2020-2021 e notificados ao Registo
Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 26 - Distribuicao da percentagem de casos notificados com Anomalias Cromossémicas, segundo a CID 10:
Q90 a Q9, de acordo com a fase de identificagao da 1# anomalia, relativos aos anos 2020-2021 e
notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.




3.5 Comparacao da prevaléncia nacional
com a prevaléncia EUROCAT

A comparagao entre a prevaléncia de AC reportadas
ao RENAC com a reportada ao EUROCAT, para igual
periodo de tempo (2020-2021), distribuida pelos
grandes grupos da CID 10, pode ser observada na
Figura 27. De uma forma geral, a distribuicdo das
prevaléncias nacionais segue a distribuicao das pre-
valéncias reportadas pelo Registo Europeu, o que
sugere a boa qualidade do diagndstico reportado
ao RENAC.
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No entanto, a prevaléncia nacional para o biénio
em estudo é inferior a prevaléncia reportada pelo
EUROCAT, o que suporta a ja referida subnotifica-
cao. Este facto poderé ainda justificar as diferen-
cas observadas entre a prevaléncia de todos os
grandes grupos de AC a nivel nacional versus a
observada a nivel europeu.

Genital Urin. SME Qutras  Cromos.

AC

Digest.

= RENAC L— EUROCAT

Figura 27 - Comparacao da prevaléncia por grande grupo de Anomalias Congénitas, de acordo com a CID 10: Q00
a Q99, nos casos relativos aos anos 2020-2021, notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.6 Caracteristicas sociodemograficas
maternas e paternas

A associacao entre a idade materna e a ocorrén-
cia da Sindrome de Down ou das AC da parede
abdominal é bem conhecida na literatura cientifica
24 Nas AC sem a presenca de cromossomas, que
parecem mais dependentes de fatores externos,
0S comportamentos maternos relacionados com
0 consumo de alcool e drogas parecem ser mais
relevantes, assim como a presenca de algumas
doengas cronicas ou agudas, obesidade, nivel
de educacao e caracteristicas socioeconémicas
maternas ?°. Ja o efeito das caracteristicas pater-
nas nas AC é menos claro, existindo estudos que
observaram alguma relagédo entre a idade paterna
mais tardia e o nascimento de criancas com AC e

outros que nao observaram qualquer relagao 2627,

Neste capitulo descrevem-se as caracteristicas
sociodemograficas maternas e paternas, reporta-
das nos casos notificados ao RENAC entre 2020 e
2021,

3.6.1 Caracteristicas maternas

A percentagem mais elevada de nascimentos com
AC ocorreu em mulheres com idades entre 30 - 34
anos e 0s 35 - 39 anos (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 ¢, 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) "%,
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Avaliando a situacdo materna perante o emprego
observou-se que 57,7% das gravidas desenvolvia
uma atividade profissional remunerada (valor inferior
ao observado no biénio de 2018-2019 que era de
63,8%); 3,3% tinha uma atividade nao 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 notificacdes reportadas. Dos 13,6% de mulhe-
res naturais de outros paises, 72,9% tinha imigrado
de paises localizados fora da Uniao Europeia com
idade igual ou superior a 18 anos (Tabela 16). No
total de mulheres com naturalidade né&o portuguesa
(n=309), 63,8% eram naturais de paises de lingua
oficial portuguesa.

No periodo em estudo (2020 e 2021), 8,5% das
mulheres que tiveram uma crianga com AC referem
0 consumo de tabaco no 1°trimestre da gravidez.
Numa percentagem menor (0,7%) foi reportado o
consumo de bebidas alcodlicas, e a toxicodepen-
déncia foi assinalada em 0,3% das notificacdes
(Tabela 17). Comparativamente aos valores publi-
cados no relatério de 2018 e 209, observaram-se
valores semelhantes neste biénio (tabaco: 8,5%
vs. 9,6%; alcool: 0,7% respetivamente; toxicode-
pendéncia: 0,3% vs. 0,4%). Em média, para o bié-
nio em estudo, cerca de 14% das notificagoes nédo
tinha informagéo sobre os habitos maternos de
consumo de tabaco, alcool ou drogas.
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Tabela 16 — Descricao do total de notificagdes enviadas ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos casos
relativos aos anos 2020-2021, de acordo com a idade da mée, situacdo perante o trabalho, naturalidade e
estado migratorio.

Grupo etéario n %
<=19 38 1,7
20-29 602 26,5
30-34 627 27,6
35-39 627 27,6
>=40 289 12,7
Desconhecido 88 3,9
Total 2271 100,0
Situagao perante o trabalho n %
Ativa 1300 57,7
Desempregada 212 9,3
Dona de casa 74 3,3
Estudante 29 1,3
Reformada 2 0,1
Desconhecida 644 28,4
Total 2271 100,0
Naturalidade n %
Portuguesa 1736 76,4
Estrangeira 309 13,6
Desconhecida 226 10,0
Total 2271 100,0
Estado Migratério da Mae n %
Imigrou de fora da UE com < 18 anos 21 10,2
Imigrou de fora da UE em adulta (>= 18) 164 72,9
Imigrou de fora da UE durante a gravidez 23 9,3
Imigrou de dentro da UE durante a gravidez 2 0,9
Imigrou de dentro da UE em adulta (>=18 anos) 6 2,7
Desconhecido 9 4,0
Total 225 100,0
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Tabela 17 - Descricdo do total de notificagdes
recebidas pelo Registo Nacional de
Anomalias Congénitas nos casos relativos
aos anos 2020-2021, de acordo com 0s
comportamentos maternos: consumo de
tabaco, alcool e drogas.

Consumo de tabaco n %
Sim 1746 76,9
Nao 194 8,5
Desconhecido 331 14,6
Total 2271 100,0
Consumo de élcool n %
Sim 1935 85,2
Nao 17 0,7
Desconhecido 319 14,0
Total 2271 100,0
Consumo de drogas n %
Sim 1967 86,6
Nao 6 0,3
Desconhecido 298 13,1
Total 2271 100,0
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O suplemento com acido folico (AF) com inicio
antes da gravidez e mantendo o consumo constante
até ao final do 1° trimestre, € uma das medidas
de prevengéo primaria disponivel na area das AC.
De acordo com as recomendacbes do Programa
Nacional para a Vigilancia da Gravidez de Baixo
Risco, todas as mulheres que desejam engravidar
devem iniciar a suplementagdo com é&cido folico
antes de parar o método contracetivo #2,

Como se observa na Figura 28, nas notificacdes
enviadas ao RENAC para os anos de 2011 a 2021,
nao se observa evidéncia de uma alteracao da fre-
quéncia de mulheres que refere ter iniciado a toma
de acido folico antes da gravidez.

Dada a elevada proporcdo de valores omissos
(32,9%), a interpretag@o dos resultados referentes
a caraterizacado da suplementacdo com AF deve
ser realizada com cautela. Na categoria “Nao
tomou” estdo contabilizadas as mulheres que sé
iniciaram o suplemento no 2° trimestre (fase em
que a suplementagéo com &cido félico nao tem um
objetivo preventivo de AC) ou nao fizeram qualquer
suplementacao.

2016 2017 2018 2019 2020 2021

Sim

, infcio no 1° trimestre &= N&o tomou

Figura 28 - Evolugao da frequéncia anual de toma de &cido folico de acordo com o inicio da suplementagao,
nos casos relativos aos anos 2011 a 2021 e notificados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Tabela 18 — Descricao do total de notificacdes Tabela 19 - Descricao do total de notificacdes
recebidas pelo Registo Nacional de enviadas ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas nos casos relativos Anomalias Congénitas nos casos relativos
aos anos 2020-2021, de acordo com toma aos anos 2020-2021, de acordo com a
de acido félico. idade do pai, situacao perante o trabalho.

Toma de acido folico n % Grupo etario n %
Inicio antes da gravidez 413 18,2 14-24 120 5,3
Inicio no 1° trimestre 1006 44,3 25-34 719 31,7
Sim, inicio desconhecido 33 1,5 35-54 932 41,0
N&o tomou 71 3,1 55+ 18 0,8
Desconhecido 748 32,9 Desconhecido 482 21,2
Total 2271 100,0 e la 1090
Situagao perante o trabalho n %
Ativo 1373 60,5
T Desempregado 60 2,6
3.6.2 Caracteristicas paternas Preg
Estudante 13 0,6
Observou-se que a maior percentagem de nasci- Reformado 2 0.1
) . Desconhecido 823 36,2
mentos com AC ocorreu nos pais com idades entre
. Total 2271 100,0
0s 35-54 anos de idade (41,0%). Segundo os dados
) . Naturalidade n %
do INE, estes intervalos etarios paternos correspon-
. Portuguesa 1402 61,7
dem aqueles em que se observou a maior percenta-
) . Estrangeira 859 37,8
gem dos nascimentos em Portugal ?". Desconhecido 10 0.4
Total 2271 100,0

Avaliando a situacdo 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
notificacdes nao havia referencia a ocupagao do
pai (Tabela 19).

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 61,7%
das notificagdes reportadas, e em 37,8% 0s pais
eram naturais de diversos paises.

Em 0,8% das notificagcdes recebidas foi referida
a existéncia de consanguinidade entre o0s
progenitores, mas em 11,6% esta informacao ndo
estava disponivel.
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3.7 Indicadores de Saude Publica

Tal como referido, sdo apresentados neste relatd-
rio 5 indicadores nacionais para a area das AC,
a semelhanca do realizado no relatério do biénio
anterior . A utilizacdo e divulgagao destes indica-
dores permite dispor de informacao mais detalhada,
incluindo aquela que esta associada ao impacte das
intervengdes de saude publica na area materno-in-
fantil. Além disso, estes indicadores facilitam uma
abordagem da problematica das AC de forma mais
objetiva pelas agendas de salde publica:

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

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

3. Prevaléncia de nados vivos com Sindrome de
Down;

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

5. Mortalidade perinatal de casos com AGC;

3.7.1 Proporc¢ao de diagndstico pré-natal
de casos com anomalias congénitas

Em Portugal, de acordo como Programa Nacional
para a Vigilancia da Gravidez de Baixo Risco, a vigi-
l&ncia da gravidez deve incluir a realizagao de eco-
grafia obstétrica entre as 11 e as 13 semanas e 6
dias de gravidez, realizada em combinacdo com os
testes de rastreio bioquimico, e entre as 20 e as 22
semanas e 6 dias de gravidez, como parte do pro-
grama de vigilancia pré-natal da gravidez de baixo
risco ??. Podem também ser oferecidos outros tes-

tes, como exames invasivos ou testes genéticos, a
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fim de aumentar e melhorar a taxa de detecao de
AC em gestacdes com risco aumentado de patolo-
gia fetal.

Utilizou-se nestes indicadores um conjunto de AC
potencialmente detetaveis na fase pré-natal, cuja
lista pode ser consultada em relatérios anteriores.

No biénio 2020-2021, todas as notificacées de
casos com anencefalia, holoprosencefalia, ventri-
culo Unico 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 valvula pulmonar (28,0%).

Foi no 1° trimestre da gravidez que maioritaria-
mente se diagnosticaram 0s casos com anence-
falia (90,5%), trissomia 21 (93,8%), trissomia 18
(87,8%), trissomia 13 (77,3%) e a gastrosquisis e
0 onfalocelo (71,4%). No 2° trimestre as AC mais
frequentemente diagnosticadas foram a agenesia
renal bilateral (100,0%), a espinha bifida (64,3%), a
anomalia de Ebstein (66,7%), as atresias ou este-
nose da tricuspide e da adrtica (66,7% e 60,0%
respetivamente), a displasia renal (64,7%) as AC
de reduga@o dos membros (62,3%) e o Talipes equi-
novaro (61,2%). No 3° trimestre destacou-se a
transposi¢do dos grandes vasos (58,3%), a hérnia
diafragmatica (54,5%) e a Hidronefrose congénita
(53,7%) (Tabela 20).



_Registo Nacional de Anomalias Congénitas
Relatério 2020-2021

Tabela 20 - Distribuicao da frequéncia e proporcao de casos com anomalias potencialmente detetaveis em
diagnostico pré-natal, nos casos relativos aos anos 2020-2021 e reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas, de acordo com a idade de gestagdo no momento do diagnostico.

Idade gestacional no momento de suspeita/diagndstico

Total DPN* <14 semanas 14-22 semanas >23 semanas
n n % n % n % n %
Anencefalia e similares 42 42 100,0 38 90,5 2 4.8 2 48
Hidrocefalia 42 39 92,9 9 23,1 21 53,8 8 20,5
Espinha bifida 32 28 87,5 6 21,4 18 64,3 3 10,7
Holoprosencefalia 19 19 100,0 11 57,9 7 36,8 0 -
Transposigdo dos grandes vasos 18 12 66,7 3 25,0 2 16,7 7 58,3
Coartacao da aorta 25 18 72,0 5 27,8 7 38,9 5 27,8
Tetralogia de Fallot 33 27 81,8 3 1.1 16 59,3 8 29,6
Coracao esquerdo hipoplasico 27 26 96,3 7 26,9 15 57,7 4 15,4
Ventriculo Unico 2 2 100,0 0 - 1 50,0 1 50,0
Tronco arterial comum 8 7 87,5 1 14,3 3 42,9 3 42,9
Atresia ou estenose da tricuspide 9 3 33,3 1 33,3 2 66,7 0 -
Anomalia de Ebstein 4 3 75,0 1 33,3 2 66,7 0 -
/;})rr?iscig ou estenose da valvula 8 5 62,5 0 ) 3 60.0 P 40,0
ébﬁfns(')?]gr“ estenose da valvula 25 7 28,0 1 14,3 3 42,9 3 42,9
Defeito do septo ventricular 230 95 41,3 22 23,2 39 41,1 33 34,7
Defeito do septo auricular 266 59 22,2 11 18,6 23 39,0 23 39,0
Egpnd?ekadbeilapl)zia?gtﬁ%a ¢ fenda fabial 59 51 86,4 9 17,6 14 27,5 17 33,3
Hérnia diafragmatica 13 11 84,6 2 18,2 3 27,3 6 54,5
Gastrosquisis e Onfalocelo 38 35 92,1 25 71,4 6 17,1 4 11,4
Agenesia renal bilateral 3 3 100,0 0 - 3 100,0 0 -
Displasia renal 18 17 94,4 2 11,8 11 64,7 4 23,5
Hidronefrose congénita 174 162 93,1 11 6,8 63 38,9 87 53,7
Anomalias de redugao dos 70 53 75,7 19 | 358 33 62,3 1 19
Talipes equinovarus 111 85 76,6 12 141 52 61,2 19 22,4
Trissomia 21 269 193 7 181 93,8 11 57 1 0,5
Trissomia 18 81 74 91,4 65 87,8 5 6,8 4 5,4
Trissomia 13 28 22 78,6 17 77,3 3 13,6 2 9,1

*Calculo de proporgao para cada AC: total de cada AC com DPN/total de cada AC notificadas

Nota: em algumas anomalias, o total de casos diagnosticados em DPN nao coincide com o somatério da distribuicao pela idade
gestacional no momento de diagndéstico, uma vez que nao foi notificada a idade gestacional em que o diagndstico pré-natal aconteceu.
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3.7.2 Prevaléncia de interrupcdo médica
de gravidez ap6s DPN de AC grave

Este indicador permite analisar o grau de opcgao por
IMG apds o diagnostico pré-natal de AC e o efeito
da IMG na mortalidade perinatal e na prevaléncia de
NV com AC.

Na Tabela 21 observa-se a frequéncia e a percen-
tagem de casos segundo o tipo de nascimento (NV
ou IMG) desagregadas por grande grupo da CID 10.
A prevaléncia segundo o tipo de nascimento (/10
000 nascimentos) em cada grande grupo de AC é
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comparada com a prevaléncia reportada no registo
europeu (EUROCAT) para o0 mesmo periodo.

Em Portugal, nos anos em estudo, foi no grupo da
AC do SNC e das AC cromossomicas que se obser-
vou uma prevaléncia de IMG superior & prevaléncia
de NV, relacao semelhante a reportada nos dados
europeus compilados pelo EUROCAT. A prevaléncia
de NV no EUROCAT, em todos os grandes grupos
(com excegado do grupo do “Olho, ouvido, face e
Pescoco”’) é sempre superior a nacional o que pode
ser explicado pelo facto da IMG nao ser permitida
em alguns dos paises que integram o EUROCAT.

Tabela 21 - Distribuicao da frequéncia, percentagem e prevaléncia de nados vivos e IMG (/10 000 nascimentos)

nos grandes grupos de anomalias congénitas,

segundo a CID 10, reportados ao Registo Nacional de

Anomalias Congénitas e comparagéo com a prevaléncia na regiao EUROCAT, nos anos de 2020 e 2021.

Sistema Nervoso Central

IMG 159
Nado-Vivo 80
Olho, Ouvido, Face e Pescogo

IMG 20
Nado-Vivo 67
AC Cardiacas

IMG 127
Nado-Vivo 494
Aparelho Respiratério

IMG 24
Nado-Vivo 28
Fendas Labial e do Palato

IMG 20
Nado-Vivo 85
Aparelho Digestivo

IMG 34
Nado-Vivo 93
Aparelho Genital

IMG 23
Nado-Vivo 156
Aparelho Urinario

IMG 17
Nado-Vivo 312
AC Sistema Musculo-esquelético

IMG 120
Nado-Vivo 372
Outras AC Congénitas

IMG 51
Nado-Vivo 74
AC Cromossomicas

IMG 413
Nado-Vivo 79

Portugal EUROCAT
% Prevaléncia/10 000 Prevaléncia/10 000
64,4 9,7 13,8
32,4 4,9 18,8
22,0 1,2 0,6
73,6 41 5,1
20,1 7,7 10,4
78,3 30,0 74,8
42,9 1,5 0,7
50,0 1,7 0,8
19,0 1,2 2,1
81,0 5,2 12,1
25,8 2,1 2,4
70,5 5,6 14,7
12,8 1,4 0,5
86,7 9,5 4,3
17,0 1,0 0,7
80,4 18,9 19,1
23,7 7,3 5,1
73,5 22,6 35,1
39,8 3,1 3,1
57,8 4,5 11,9
81,8 25,1 31,3
15,6 4,8 12,8
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3.7.3 Prevaléncia de nados vivos com
Sindrome de Down

Neste indicador foi considerada a prevaléncia
(/1000 nascimentos) de NV com o diagndstico cli-
nico ou genetico de Sindrome de Down, distribuida
de acordo com a idade materna a data do parto,
entre os anos de 2011 e 2021 (Figura 29). E apre-
sentada a série temporal, desde 2011, de modo a
permitir o estudo da evolug&o deste indicador.
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Nos anos de 2020 e 2021
reducdo da prevaléncia total de NV com trissomia

observou-se uma

21, relativamente ao biénio anterior. Ao longo da
série temporal, observa-se consistentemente uma
prevaléncia superior de NV com S. de Down no
subgrupo de mulheres com 35 ou mais anos, em
comparagdo com as faixas etarias mais jovens.
(Figura 29).

2017 2018 2019 2020 2021

Prevaléncia NV com S. Down, idade materna <35 anos

Idade Prevaléncia de NV com S. Down, idade materna =35 anos

Figura 29 - Prevaléncia de nados vivos com Sindrome de Down, de acordo com idade materna na altura do
parto, observada nos casos relativos aos anos 2011 a 2021 e reportados ao Registo Nacional de

Anomalias Congeénitas.
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3.7.4 Prevaléncia do total de casos com
Defeitos do Tubo Neural.

A prevaléncia dos DTN ¢ utilizada como indicador
daimplementacao da politica de prevengao prima-
ria deste conjunto de AC através da suplementa-
cao com &cido folico. Neste relatério foi analisada
a prevaléncia (/1000 nascimentos) do numero total
de casos com DTN reportados ao RENAC entre
2011 e 2021, assim como a prevaléncia dos NV e
das IMG com DTN (Figura 30). E apresentada uma
série temporal, desde 2011, de modo a permitir o
estudo da evolucdo deste indicador.
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Observa-se uma reducdo da prevaléncia de casos
com DTN em 2021, o que podera estar relacionada
com a subnotificacdo de casos ja referida anterior-
mente, uma vez que ndo se observou um aumento
na frequéncia de mulheres que tomaram acido folico
antes da gravidez, nos anos em estudo. De acordo
com a evidéncia, a implementacao de politicas que
promovam uma maior adesdo a esta medida pre-
ventiva podera contribuir para reduzir a prevaléncia
de casos com um DTN e, consequentemente, a per-
centagem de gravidezes que sao interrompidas %9,

gue em Portugal, para o biénio em estudo, foi de
86,3%.

2016 2017 2018 2019 2020 2021

Nados-vivos com DTN

Figura 30 - Prevaléncia de total de casos com Defeitos do Tubo Neural, distribuidos por tipo de nascimento,
relativos aos anos 2011 a 2021, reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.



3.7.5 Mortalidade perinatal de casos com
Anomalias Congénitas

Este indicador permite avaliar o contributo das AC
para a mortalidade perinatal. Os resultados rela-
tivos aos anos de 2020 e 2021 encontram-se na
Tabela 22.

@ _Registo Nacional de Anomalias Congénitas
Relatério 2020-2021

Observa-se que no biénio em estudo entre 6% e 7%
dos obitos perinatais (fetos mortos com 28 e mais
semanas e NV falecidos até a 1% semana de vida) a
nivel nacional tinham pelo menos uma AC e foram
notificados ao RENAC.

Tabela 22 - Mortalidade proporcional perinatal observada nos casos relativos aos anos 2020-2021,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Feto morto com IG > 28s

Ano n %
2020 8 2,8
2021 5 1,8

62

Nado vivo falecido até 7° dia

1

Total de casos

n % n %
12 4.1 20 6,9
3,9 16 5,7
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A distribuicdo das prevaléncias nacionais por
grande grupo de AC, classificadas segundo a
CID10, alinha-se com a distribuicao das preva-
léncias reportadas pelo registo europeu (EURO-
CAT). Esta conformidade sugere uma elevada
qualidade do diagnostico reportado ao RENAC.

As cardiopatias congénitas mantém-se como
0 grupo de AC mais prevalente (57,0 casos/10
000 nascimentos) seguido do grupo das AC
do sistema musculo-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 frequén-
cias elevadas as AC do Aparelho urinario (28,7
casos/10 000 nascimentos) e as AC do SNC
(18,2 casos/10 000 nascimentos). Estes resul-
tados sao idénticos a distribuicdo observada
pelo EUROCAT para 0s mesmos anos.

A quase totalidade dos nascimentos com AC
notificados ao RENAC (99,6%) ocorreram em
ambiente hospitalar, e destes, 66,1% corres-

ponderam a um recém-nascido vivo.

A percentagem de IMG, realizada apds um diag-
nostico de malformagao fetal grave permaneceu
estavel em comparagdo com o biénio anterior
(31,8% vs 32,3%).

A IMG foi a opcao mais frequente nas gestacdes
diagnosticadas com anomalias cromossomicas
(81,8%) ou anomalias do SNC (64,4%).

Em cerca de 66% dos casos notificados o diag-
nostico, ou suspeita, de pelo menos uma AC
aconteceu na fase pré-natal. Este valor ¢ ligeira-
mente superior ao observado no biénio anterior
(63,0%).

64
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Em 5,1% das notifica¢des analisadas, a vigilan-
cia ecografica durante a gravidez néo foi reali-
zada de acordo com as diretrizes em Portugal:
3,8% dos casos so realizaram ecografia no 2°
trimestre e em 1,3% né&o foi realizada ecografia
nem no 1° nem no 2° trimestre. Estas situacdes
podem estar associadas a gravidez nao pla-
neada, a dificuldade de acesso aos servigos de
saude ou ao desconhecimento sobre a impor-
tancia da realizagdo destes exames em fases
especificas da gravidez. A elucidagdo destas
causas carece de investigagéo adicional.

A frequéncia da realizacdo de exames invasi-
vos (amniocentese ou biopsia de vilosidades
coriénicas) exclusivamente realizados por idade
materna, reduziu de 5,6% em 2018-2019 para
3,2% em 2020-2021.

A realizacdo de um exame invasivo apds a sus-
peita de malformacéo 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 a observada no biénio
anterior (13,3%).

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



Nos anos em estudo, entre 6% e 7% dos Obitos
na fase perinatal aconteceu em fetos ou NV com
diagndstico de pelo menos uma AC, valor seme-
lhante ao observado no biénio anterior.

Apesar de todo o esforco dos colegas que
colaboraram com o RENAC nestes anos, o valor
da prevaléncia de casos com AC no periodo
em analise (2020 a 2021) mantém-se abaixo do
esperado, de acordo com as recomendagdes
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 relatério referem-se as notificagdes
reportadas ao RENAC durante os anos mais
dificeis da pandemia provocada pelo virus
SARS-CoV-2.

A maior percentagem de participacao obser-
VOU-S€e nos servigos de pediatria ou neonato-
logia, pelo que a subnotificagdo observada
podera estar relacionada com uma menor par-
ticipacao dos servicos de obstetricia no envio
de casos ao RENAC.
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Anexo | - Instrumento de notacao para o registo de casos com anomalias
congénitas no RENAC

pégina 1de 3
RENAC

. Nacienal de Saide

MINISTERIO DA SAUDE ®
INSTITUTO NACIONAL DE SAUDE DR. RICARDO JORGE
Registo Nacional de Anomalias Congénitas ‘

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

aaaa mmadd

Feto / RN
4 - Local de nascimento: 13 - Estado do Feto/RN quando foi 18 - Técnica de colheita de produtos
[] Hospital ] outro identificada a 1* anomalia: fetais:
[] Domicilio [] Desconhecido O vivo L] Biopsia de vilosidades
[ ™orto [ Amniocentese
5 - Sexo:
[] Desconhecido [ cordocentese
[ Mmasculino [ Ambiguo T
O Feminino [0 Desconhecido 14 - 1° Exame pré-natal alterado:
[] Ecografia IG < 14 semanas 19 - Resultados laboratoriais:
& - Nascimento:
[ Ecografia 14 - 22 semanas L )
[ simples [ Quadruplo - 19.1 - Cariotipo Feto/RN:
Ecografia > 22 semanas
|:| Duplo |:| Mais de quatro D |:| Sim - resultado normal
Ecografia I1G desconhecida 2k
] Triplo [ Desconhecido T [] sim - resultado patolégico
[ Rastreio bioquimico [] sim - resultado descenhecido
7 - A gestagdo terminou em: [] Amniocentese / Biopsia de vilosidades [ Inconclusivo
|:| Aborto espontineo ( < 20 semanas) D Outros testes positivos |:| i
Interrupgdo de gravidez
S ¢ [ sem resultados alterados [ Desconhecido
Feto-morto : 5
[] Desconhecido / Nio fez exames Resuttado do cariotipo:
[] Nado-vivo

15 - Especifique outros testes:

[ Desconhecido

8 - Peso ao nascer: g

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

a1 Oz s a4

[0 Maisded [ Desconhecido

16 - Resultados morfoldgicos:
19.2 - Outros resultados laboratoriais
16.1 - Ecografia obstétrica: Feto/RN:

|:| Realizou no 1°T (11-13s+6d) e 2°T (18-23s)

[] Realizou no 1°T mas ndo no 2°T
10 - Data do ultimo periodo menstrual: [ Realizou no 2°T mas ndo no 1°T

[ No realizou no 1°T nem no 2°T

20 - Sobrevivéncia além de 1 semana:

aaaa mmdd [] Desconhecido
11 - Idade gestacional em semanas: [sim [] N&o [] Desconhecido
) 16.2 - Outros exames morfologicos:
[ | Odroramenoreia 21 - Data da morte:
[ Por ecografia (S B B

- & aaaa mmadd
12 - Quando foi identificada a 1° 17 - Colheita de prod fetais:

anomalia: R 22 - Autopsia:
[ Diagnéstico pré-natal  1.G. [ Phopodiamas rerssalia [ sim - resultado conhecido
[ Ao nascer [] Sim - resultado desconhecido

[ Realizou por idade matema

[ Até 1 semana de vida [] Néo realizada

O Realizou por presenca de marcador

[] Entre 1 e 4 semanas de vida ecografico [] Feto macerado

[] Na autopsia [] Realizou por rastreio bioquimico positivo [] Desconhecido

[ Desconhecido [] Realizou por outra razio
Enviar para: Tel: 217526490
Dr. Carlog Matias Dias email: carlos dias@insa min-saude.pt
RENAC - DEP/INSA paula.braz@insa.min-saude.pt
Av. Padre Cruz, 1649 - 016 Lisboa ausenda machado@insa min-saude pt
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pagina 2 de 3

Mae

1 - Nome:

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

2-ldade: |, |
PP .

a a a a mm d d
3 - Naturalidade:
4 - Residéncia durante a gravidez:

Distrito: | |

Concelho: | |

Freguesia: | |

5 - Ocupagio: | |

6 - Etnia:| |

7 - Gestagdes anteriores:
7.1 - Abortos espontaneos:

el

7.2 - Interrupgées de Gravidez:

L.
L= |

7.5 - Total gestagdes anteriores:

7.3 - Fetos-mortos:

7.4 - Nados vivos:

8 - Doengas cronicas:

9 - Anomalias Congénitas:

[ sim [] N3e [] Desconhecido
Especifique

y

x

10 - Reprodugio medicamente
assistida:

[0 sim [ Nao

11 - Ocorréncias durante esta
gravidez:

11.1 - Habitos tabagicos no 1° Trim.:

[ sim [] n3o

Especifique | |

] Desconhecido

11.2 - Habitos alcodlicos no 1° Trim.:

[ sim [ Nio

Especifique | |

[] Desconhecido

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

11.4 - Doengas no 1° Trimestre:

11.6 - Acido Félico nesta gravidez:

|:| Sim, inicio antes da gravidez

I N

aa aa mmdd

[ sim, inicio no 1° trimestre
[] N&io tomou

[] Desconhecido

11.7 - Outros agentes potencialmente
teratogénicos:

Especifique

12 - Familiares da mae com anomalias:
[InN&o

[ NZo sabe

|:| A mesma anomalia

[Joutra

[ A mesma e outra

Especifique

13 - Estado migratorio:
[ Imigrou de fora da UE durante a gravidez

|:| Imigrou de fora da UE em adulta (= 18)

5 - Anomalias congeénitas:
[ sim [ Nio [ Desconhecido
1z

(] sm []Néo [] Desconnecido 445 _pedicamentos no 1° Trimestre: ] Imigrou de fora da UE com < 18 anos
Especiue [] Outra situagdo
1:
5 [] Desconhecido
Pai
1 - Idade: 6 - Familiares do pai com anomalias: 7 - Estado migratério:
2 - Naturalidade: | | [ N&o [] Imigrou de fora da UE durante a gravidez
[INSo sabe [ Imigrou de fora da UE em adulto (= 18)
3 - Ocupagao: | | [] A mesma anomalia [] Imigrou de fora da UE com < 18 anos
4 - Etnia: | | Coutra [] outra situagio

[ A mesma e outra

Especifique

P

[] Desconhecido

Consanguinidade dos Pais

[ sim, especifique

| [ NS0 [] Desconhecido

Enviar para:

Dr. Carlos Matias Dias

REMAC - DEP/INSA

Av. Padre Cruz, 1649 - 016 Lisboa
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Registo Nacional de Anomalias Congénitas pagina 3 de 3
Descrigdo das Anomalias Presentes no Feto / RN

2 - Etiologia:
[ Cromossomica [ Dominante (de novo)
[ Familiar [ Outra gendmica

[ Isolada [ sindrome

[ multipla [ Teratogénica

Comentarios:

Enviar para: Tel: 217526490
Dr. Carlos Matias Dias email: caros. dias@insa min-saude. pt
RENAC - DER/INSA paula.braz@insa.min-saude.pt
Av. Padre Cruz, 1649 - 016 Lisboa ausenda machado@insa min-saude_pt
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Anomalias Congénitas

Anexo Il - Lista anomalias minor a nao reportar quando isoladas

Quando isoladas, nao devem ser registadas as seguintes anomalias (seguindo os critérios de

qualidade do EUROCAT)

chsch PEsc000

Dolicocefalia

Face assimétrica

Sinus, fistula ou quisto branquial

Torcicolo congénito

Epicantos inversos

Ectropion congénito aiod
Entropion congénito Qo2
 Fissuras palpebrais com inclinagéo para cima e parafora | Q03
* Fissuras palpebrais com inclinagdo para baixo e parafora | Qo3
Estenose do canal lacrimal Q05
Hipertelorismo ars2
Mpotelorismo N
Csinofis Qiss0
Esleréticasazuis Qs
Apéndices pré-auriculares Q17.0
Macrotia a7t
Mirotia 72
 Anomalias da forma do pavilhdo auricular | Qi7s
 Anomalias de posicdo do pavilhao auricular | a4
Pavihoes auriculares proeminentes | ai7s
 Anomalias nao especificadas dos pavilhoes auriculares | arre
Sinus, fistula ou quisto pré-auricular | a1
Freio sub-lingual
Macrostoma Qs
Miostoma Qi85
 Macroqueifa Q186
Micoquelia aie7
Anquiloglossia Q1
Macroglossia QB2

Ossos do carpo supranumerarios

Dedos curtos (4° e 5° dedos)

PE E PERNA

Sindactilia do 2° e 3° dedo

Espacamento entre os dedos (1° e 2° dedos)

Cédigo CID 10

1° dedo curto

Deformagoes de origem postural (pé boto, metatarsus
varus ou adductus e talipes calcaneovalgus...)

Pé plano congénito

Q66.2-Q66.3-Q66.4
Q66.6-Q66.8

PELE

Hemangioma (com localizagéo que exclua face ou pescogo)

Mamilos supranumerarios

Q66.5
Cédigo CID 10
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Pectus excavatum Q67.6 Rim hiperplasico Q63.3
_ Pectuscarlnatum ________________________________________ Q677 ______ Hidronefrose - se dilatacdo < 10mm
Esternobifidlo | amn
_ Genurecurvatym ] Qes2 GENITAIS EXTERNOS Cédigo CID 10
Encurvamento congénito do fémur Q68.3
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Criptorquidia
Encurvamento congénito da tibia e do peréneo Qe84 SOt it
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Testiculos retracteis Q55.2
Encurvamento congénito dos ossos longos ndo il R
especificados do M ials Hidrecele = ]
"""""""""""""""""""""""""""""""""" Fi
Espinha bifida oculta Q76.0 o ,”,“,O,Sfa ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
Escroto bifido Q55.2
Curvatura lateral do pénis
CEREBRO Cédigo CID 10 Hipoplasia do pénis
Quisto aracnoideu . ,H',"}e,n, ',”,‘??r,ﬂfrﬁd,o ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Q52 3 ,,,,,,
Quisto do plexo coroideu Fuséo dos labios vulvares Q52.5
Anomalias do septum pellucidum

CARDIOVASCULAR Anomalia congénitas n&o especificadas ‘ Q89.9

Auséncia ou hipoplasia da artéria umbilical, artéria Q27.0
umbilical Unica
e
Sopro cardiaco funcional
- PerS|stenC|ado ;:E;\He-ll-e;r-te-r-ia;l-(;—(;;?-éérﬁé\ﬁéé) ------------------- 0250 ------ Translocagdo ou insergdo equilibrada em individuo normal Q95.0
Foramen ovale patente aAn Inverséo cromossomica em individuo normal | Q9si
Lobo pulmonar acessoério Q33.1
 Estridor congénito da laringe | Q34
 Traqueomaldcia congénita | @320
Hérnia do hiato Q40.1
 Hémiaumbilical, para-umbiical, || Ka2
Hémiainguinal Ko
CEstenosedopiloro Q400
Divertioulo de Meckel | Q430
 Outras anomalias funcionais do aparelho | ( Q402,Q43.2,
gastro-intestinal Q43.8
Anus anterior
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