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_Resumo

Indicadores sao instrumentos de medida que permitem construir um
resumo quantitativo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de
salde da populacdo e das politicas de salde, assim como medem o
efeito das intervengdes. Na area das anomalias congénitas, o indicador
“Prevaléncia nados-vivos com sindrome de Down” pretende medir o
efeito conjunto da gravidez tardia e do impacto das politicas de diagnés-
tico pré-natal. Apresentam-se os resultados desse indicador para os
anos de 2011 a 2017, utilizando os dados do Registo Nacional de Anoma-
lias Congénitas. Foram notificados 1012 nascimentos com sindrome de
Down, dos quais 82,5% foram diagnosticados no periodo pré-natal. Dos
266 que nasceram vivos, 66,5% foram diagnosticados ao nascer e 33,4%
foram diagnosticados durante a gravidez através de estudo cromosso-
mico. A realizagcdo de exames invasivos, apds a suspeita de sindrome de
Down, foi recusada pelos progenitores em 20,7% casos. Fatores morais,
éticos ou religiosos podem estar associados a ndo realizagdo de exames
invasivos, sendo necessarios mais estudos a nivel nacional sobre esta
tematica. Este estudo evidencia uma aplicacdo em saude publica dos
dados do Registo Nacional de Anomalias Congénitas, observando-se um
impacto positivo da disponibilidade de diagnéstico pré-natal na vigilan-
cia da gravidez ao permitir o diagnéstico pré-natal de 82,5% de todos os
casos com sindrome de Down.

_Abstract

An indicator is a quantitative or qualitative measure of how close we are to
achieving the health status of the population, or to measure the effect of
a policy intervention. In the congenital anomalies field, the “Prevalence of
live births with Down Syndrome” reflects the combined effect of delayed
childbearing age and prenatal diagnosis policies. We used data from the
National Registry of Congenital Anomalies between 2011 and 2017. The
analyses included 1012 registered cases with Down syndrome of which
82.5% had been prenatally diagnosed. Among the 266 live births, 66.5%
were diagnosed at birth and 33.4% were diagnosed during pregnancy
and confirmed by karyotype analysis. Invasive prenatal procedures such
as amniocentesis or chorionic villus sampling were refused by 20.7%
of parents. Cultural factors may be associated with the decision of not
perform invasive prenatal testing, but more studies are needed at national
level to better understand this topic. This paper describes the contribu-
tion of the National Registry of Congenital Anomalies data to build public
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health indicators. This indicator shows a positive impact of prenatal diag-
nosis policy on pregnancy surveillance when 82.5% of all cases of Down
syndrome during pregnancy.

_Introdugéo

A forma mais frequente da sindrome de Down, ou trissomia
21, é a trissomia livre e resulta da ndo-disjuncao acidental do
par 21 durante a meiose, levando a presenga de um cromos-
soma extra em todas as células (). Esta ¢ uma das anomalias
congénitas (AC) mais frequentes a nivel mundial, afetando 1
em cada 750 nascimentos (). A prevaléncia aumenta com a
idade materna, mas alguns indicadores morfolégicos (como
a translucéncia da nuca) e bioquimicos (como a proteina
plasmatica associada a gravidez ou a fracéo livre da gonado-
trofina coriénica), permitem identificar e definir com mais pre-
cisdo as gestagdes com risco aumentado de se estar perante
um feto com esta situacao clinica (1):

Portugal tem desenvolvido politicas de diagndstico pré-
-natal (DPN) desde 1997 (2). O DPN oferece um conjunto
de procedimentos nao invasivos (ecografia fetal, rastreios
bioquimicos) e invasivos (amniocentese ou bidpsia de vilo-
sidades corionicas) que permitem avaliar a probabilidade,
ou diagnosticar, se um embrido ou um feto esté afetado
por uma AC. O DPN tem como objetivos: a) identificar mar-
cadores de risco para a presenca de uma AC; b) diagnosti-
car a presenca de uma AC; c¢) produzir informacéao Util para
apoiar os profissionais no ato de informar e preparar 0s
pais para o nascimento de uma crianga com uma AC; d)
permitir o tratamento in utero, ou programar o parto num
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centro especializado; e) permitir a opcdo pela interrupcao
médica da gravidez (3).

Os procedimentos invasivos tém um risco de perda fetal de
0,3% () com a vantagem de permitirem o diagnéstico da sin-
drome de Down durante a gravidez.

Desde 2011 que o Registo Nacional de Anomalias Congénitas
(RENAC) contribui para a construcéao de indicadores consen-
sualizados a nivel europeu, que visam avaliar o impacto tanto
das AC na saude publica como de algumas medidas preventi-
vas sobre as AC (5:6). Os indicadores s&o instrumentos de
medida que permitem a construcdo de um resumo quantita-
tivo que reflita, direta ou indiretamente, o estado de salde da
populagao e o impacto das politicas de saude e intervencoes
delas decorrentes (7). Um desses indicadores - Prevaléncia
de nados-vivos com sindrome de Down - utilizado na &rea
das AC, tem como finalidade medir o efeito conjunto da gravi-
dez tardia e o impacto das politicas de diagndstico pré-natal
no nimero de nascimentos vivos com sindrome de Down (5).

_Objetivo

E objetivo deste estudo apresentar os resultados em Portu-
gal do indicador “Prevaléncia de nados-vivos com sindrome
de Down” para os anos de 2011 a 2017, obtidos através dos
dados reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congé-
nitas.

_Material e métodos

Sa0 notificados ao RENAC todos 0s casos com anomalias
estruturais major associadas, ou ndo, a anomalias minor,
assim como as anomalias cromossdmicas observadas em:

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

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

3. Fetos submetidos a interrupgdo médica da gravidez
(IMG), ap6s o diagndstico de uma AC grave, indepen-
dentemente da idade gestacional.
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Sao notificados os nascimentos com AC de mulheres resi-
dentes no Continente e nas Regides Autonomas dos Agores
e da Madeira (8),

Os dados recolhidos sé@o anénimos e apenas 0 médico noti-
ficador em cada servigo hospitalar, tem acesso ao processo
clinico, através de um nimero Unico de registo local (8).,

A taxa de prevaléncia de nados-vivos (NV) com sindrome de
Down registados no RENAC nos anos 2011 a 2017 foi deter-
minada de acordo com a seguinte férmula:

Prevaléncia = (NV com S. Down/ Total de nascimentos) x 1000
nascimentos

A taxa de prevaléncia foi, ainda, estratificada pela idade
materna a data do nascimento (<35 anos e =35 anos). O
ponto de corte foi estabelecido tendo em consideraga@o o
que é habitualmente utilizado pelos varios estudos, corro-
borado pela constatag@o de que a prevaléncia de sindrome
de Down se mantem superior no grupo etario com idade
>35 anos (9,10),

_Resultados

Foram notificados 1012 nascimentos (nados-vivos, fetos
mortos e fetos resultantes de interrupcao médica da gravi-
dez) com diagnostico de sindrome de Down, dos quais 835
(82,5%) foram diagnosticados no periodo pré-natal. Dos
266 (26,3%) casos que nasceram vivos, 177 (66,5%) foram
diagnosticados ao nascer e 89 (33,4%) foram diagnostica-
dos durante a gravidez através de estudo cromossomico.

O indicador “Prevaléncia (/1000 nascimentos) de nados-vi-
vos com sindrome de Down”, distribuido de acordo com a
idade materna a data do parto entre os anos de 2011 e 2017,
encontra-se descrito no grafico 1.

Observou-se uma ligeira reducdo da prevaléncia total de
nados-vivos com sindrome de Down entre 2011 e 2017.
Relativamente a distribuicao da prevaléncia de nados-vivos
por idade materna =35 anos & data do parto, observou-se
também uma ligeira reducdo no periodo em estudo.
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Grafico 1: L1 Prevaléncia (/1000 nascimentos) de nados-vivos com sindrome de Down, de acordo com
idade materna na altura do parto, observada nos casos reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas, nos anos de 2011 a 2017.
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Em 55 (20,7%) casos de recém-nascidos com sindrome de
Down, 0s progenitores recusaram realizar exames invasivos
que fariam o diagnéstico durante a gravidez. A evolucdo desta
recusa ao longo dos anos encontra-se descrita no grafico 2.
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Verifica-se uma variagcdo da proporcao de recusas, contudo
observa-se que em 4 dos 7 anos em analise, esta recusa foi
superior a 20%.

Grafico 2: [ Evolugéo da proporgédo de recusas em realizar exames invasivos de entre
os nados-vivos com sindrome de Down, observada nos casos reportados
ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos de 2011 a 2017.
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_Discussao

A evolugdo do indicador “Prevaléncia de nados-vivos com
sindrome de Down” ao longo do tempo, revelou de uma forma
geral, um impacto positivo das politicas de DPN na detegao
desta AC, tendo identificado 82,5% dos casos durante a
gravidez.
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A andlise deste indicador tem algumas limitagdes. Nomea-
damente, a comparagado dos resultados nacionais com o
mesmo indicador a nivel europeu, pois as politicas de DPN
sao diferentes nos varios paises. Por exemplo, na Irlanda e
em Malta ndo é permitida a interrupc¢éo da gravidez por mal-
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formacao fetal, enquanto que nos restantes paises pode ser
realizada, pelo menos até as 24 semanas de gestacao ().

A utilizagdo da “Prevaléncia de nados-vivos com sindrome
de Down” como indicador Unico da gravidez tardia ndo
parece ser representativo da realidade nacional, uma vez
que os dados que constam dos relatérios periddicos do
RENAC sugerem que uma grande proporcao de gravidezes
com esta situagéo clinica é interrompida (8). Para comple-
mentar a anélise deste indicador, sera agora necesséario
analisar os dados das interrupcdes de gravidez, respetiva
idade materna e comparar outras variaveis como o local de
residéncia da gravida.

De entre 0s recém-nascidos com sindrome de Down cujo
diagnéstico s6 foi feito depois do nascimento, verificou-se
uma proporcao importante, 20,7%, em que 0S progenito-
res recusaram a realizacdo de exames invasivos que per-
mitiriam o diagndstico pré-natal. Estudos internacionais
indicam que a recusa é mais frequente em gestacdes resul-
tantes de procriagdo medicamente assistida ou em mulhe-
res com risco aumentado pela idade, mas cujo resultado do
rastreio pré-natal reduziu esse risco (11). Outras caracteris-
ticas maternas, como a recusa de interrupgao da gravidez
ou conviccgoes religiosas tém, também, sido associadas a
recusa de realizagdo de exames invasivos (12).

Na analise dos resultados deste estudo é importante referir
que se pode verificar subnotificacdo dos casos com sin-
drome de Down notificados ao RENAC, o que pode influen-
ciar também as variacoes observadas na percentagem de
recusa na realizagdo de exames invasivos. Estas variagdes
podem também ser consequéncia dos pequenos nimeros
reportados.

_Concluséo

Estes resultados evidenciam uma aplicagdo em saude
publica dos dados notificados ao Registo Nacional de Ano-
malias Congénitas, tendo-se verificado um impacto positivo
das politicas de diagndéstico pré-natal na vigilancia da gravi-
dez. Fatores morais, éticos ou religiosos dos progenitores
podem estar associados a realizacao de exames pré-natais,
sendo necesséario mais estudos para melhor compreender a
realidade nacional.
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