INSTITUTO NACONAL DE SAUDE Mery






Centro de Estudo e Registo de

Anomalias Congénitas

Relatério de 2002

com dados de 1997 a 1999

Instituto Nacional de Saude Dr. Ricardo Jorge

Observatorio Nacional de Saude

Lishoa, 2002



Ficha Técnica

Titulo: Relatorio de 2002 com dados de 1997 a 1999
Editor: INSA — Instituto Nacional de Saude

Tiragem: 1000 exemplares

Impresséo: Litomaior, Ld?3

Deposito Legal:

ISBN: 972-8643-12-8

Coordenadora Nacional
Maria de Jesus FEIJOO

Equipa Central

Paula BRAZ Capa: Maria Adozinda Soares
Carlos Matias DIAS Paula Braz

Maria Adozinda SOARES



Os resultados agora publicados muito devem ao interesse,
disponibilidade e empenhamento dos colegas que nas Instituicoes
do Continente e Regido Autonoma dos Agores

deram parte do seu precioso tempo ao registo

das anomalias congénitas.



PREFACIO

O Centro de Estudos e Registo de Anomalias Congénitas (CERAC) apresenta agora o
seu segundo relatério.

Ele é o resultado do esfor¢o e da motivacdo de uma pequena equipa central e de um
grande conjunto de médicos e de outros profissionais de saude que, em servigos de
Pediatria e Obstetricia de quase todos os hospitais do pais, tém mantido e
aperfeicoado o registo de anomalias congénitas.

A divulgacéo dos resultados obtidos nos anos de 1997, 1998 e 1999 mostra que o
CERAC e os que com ele cooperam seguem um percurso seguro de estabilizacdo e
aperfeicoamento.

O relatorio pbe a disposicdo dos decisores politicos, das autoridades, dos servigos e
dos profissionais de salde e da comunidade cientifica um novo conjunto de dados e
de informacé&o sobre anomalias congénitas em Portugal.

s

Inevitavelmente, um relatério € uma descricdo factual composta por numeros
absolutos e percentagens, graficos interessantes e alguns comentarios e
interpretacdes sobre aspectos relevantes. Assim deve ser!

Mas decisores politicos, autoridades, servicos profissionais de saude e comunidade
cientifica devem tentar ver para além da referida descricao factual.

Cada anomalia congénita ndo surge por acaso mas tem certamente uma causa,
mesmo que frequentemente desconhecida, e muitas das causas que se conhecem e
se evitam sdo renovadas ou substituidas por novas e diversificadas exposi¢cdes. De
facto, as fascinantes e necessarias aventuras do desenvolvimento continuardo a gerar
riscos ambientais, sociais e tecnolégicos que, muitas vezes, s6 seréo reconhecidos, de
forma pouco subtil, quando os seus efeitos atingirem ja niveis indesejaveis.

Neste contexto ndo restam dividas que o trabalho sereno e persistente de registo,
vigilancia e investigagdo de anomalias congénitas que o CERAC realiza, bem
integrado num importante sistema europeu, sera contributo relevante para que este
problema afecte cada vez menos as nossas criangas, as nossas familias e as nossas
comunidades.

José Marinho Falcéo
(Observatério Nacional de Salde, Assessor)



SUMARIO

O Registo Nacional de Anomalias Congénitas (CERAC) é um registo de base
populacional que recebe notificacdes de varias origens principalmente dos Servicos de
Obstetricia e Neonatologia, mas também de Laboratérios de Citogenética e Servigcos
de Anatomia Patologica e de Cardiologia Pediétrica.

Os participantes preenchem um formulario por cada caso detectado com uma ou mais
anomalias congénitas major. S&o registados todos os recém-nascidos Vivos cujas
anomalias sejam detectadas até ao final do periodo neonatal, os abortos espontaneos
com anomalias e as interrupc¢des de gravidez.

O presente relatério diz respeito a um periodo de 3 anos compreendido entre 1997 e
1999 tendo-se atingido uma cobertura de 251148 nascimentos, 0 que corresponde a
75% do total de partos que de acordo com as estatisticas oficiais ocorrem em
Portugal.

O numero total de casos notificados foi de 5018 tendo sido registadas 7629 anomalias,
isoladas ou em associacéo.

A prevaléncia observada foi assim de 200 por 10000 nascimentos, no periodo de 1997
a 1999

ABSTRACT

The Portuguese Birth Defects Registry (CERAC) is a population-based Registry using
multiple sources of ascertainment namely Maternity Units, Cytogenetic Labs and
Pathology and Paediatric Cardiology Departments.

Participants are asked to fill in a form to report each case with at least one major
anomaly. The registry covers live births with anomalies diagnosed up to the end of the
neonatal period, stillbirths and terminations of pregnancy.

This report is based on cases born during a 3 year period (1997-1999), with a
population surveillance of 251148 births, which represents 75% of all births in Portugal.

The overall number of confirmed cases (lives births, stillbirths and terminations) born
with congenital anomalies during this period was 5018 with 7629 anomalies isolated or
multiple.

The prevalence rate was 200 per 10000 births in the period 1997-1999.
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1 - INTRODUCAO

O CERAC - Centro de Estudos e Registo de Anomalias Congénitas - mantém o
Registo Nacional de Anomalias Congénitas desde 1996.

Os seus objectivos sao:

U determinar a prevaléncia das Anomalias Congénitas (A C) em Portugal -
Continente e Regides Auténomas (R A) - bem como a sua distribuicdo geogréfica
por residéncia das maes;

U estabelecer um sistema de vigilancia epidemiolégica que devera permitir, dentro de
prazos aceitaveis, a deteccdo de variagdes bruscas na ocorréncia de anomalias
congénitas e; ou, a ocorréncia de agregados espaciais de A C;

U manter uma base de dados nacional, que estara disponivel para os Servigos
participantes, o Ministério da Salde e a comunidade cientifica.

N&o é demais salientar a importancia das anomalias congénitas como problema de

Saude Publica. Sao relativamente frequentes e preocupantes uma vez que 2 a 3 em

cada 100 recém-nascidos tém uma ou varias anomalias major, que justificam

frequentemente internamentos hospitalares prolongados e sdo a segunda causa de

mortalidade perinatal e infantil durante o primeiro ano de vida.

Os dados colhidos para o Registo Nacional constituem uma valiosa fonte de
informacg&o que permite calcular ndo sé a prevaléncia nacional e regional em cada
ano, como observar as variagbes e tendéncias regionais e temporais. A0 mesmo
tempo favorece o0 desenvolvimento de estudos colaborativos, nacionais e
internacionais, sobre varios aspectos relacionados com as anomalias congénitas,

nomeadamente com a sua etiologia e prevengao.

Nos ultimos anos assistiu-se a importancia crescente do diagndstico prénatal, da
fetopatologia e do aconselhamento genético como formas de prevengdo das
anomalias congénitas. E também neste contexto que a sua notificacdo se torna um

indispensavel instrumento de trabalho.

Salienta-se que a regido a Sul do Tejo também esté integrada no Projecto EUROCAT
desde 1990. Este projecto € constituido por uma rede de varios Registos regionais
europeus que trabalham com a mesma metodologia de recolha de dados e publicam

em conjunto os seus resultados.
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2 - METODOLOGIA

2.1 — Sistema de informacao

O presente relatério disponibiliza os dados recolhidos pelo sistema de informacdo do

CERAC, no periodo compreendido entre Janeiro de 1997 e Dezembro de 1999.

As principais fontes de informacgéo sdo os Servi¢cos de Obstetricia e Neonatologia dos
hospitais publicos, tendo cada um deles um coordenador responsével por notificar os

casos ai ocorridos.

O CERAC tem envidado esfor¢cos para que os Servicos de Anatomia Patoldgica,
Cardiologia Infantil, Neuropediatria, Cirurgia e Ortopedia Pediatricas, Genética Médica
e os Laboratérios de Citogenética, quer publicos quer privados, fornecam informacao
complementar. A maioria das Maternidades privadas ndo foi ainda contactada nesta
fase da vida do Registo, mas a maior parte das anomalias “major” ai ocorridas sera,
provavelmente, encontrada nos Servi¢cos acima citados.

A notificacdo é voluntéria, havendo no entanto uma Circular Normativa da Direcc¢ao
Geral de Saude recomendando a notificagéo.

A recolha de informacgéo € realizada através de um suporte de notacdo em que o

notificador anota os valores das variaveis em estudo. (Anexo A)

O questionario utilizado cobre varias areas das quais salientamos:
- dados da gestacao incluindo o diagnostico prénatal e o parto do nado vivo (NV)
ou do feto morto (FM);
- dados da histoéria pessoal e familiar dos progenitores;
- descricdo pormenorizada das anomalias presentes;

- dados laboratoriais ou anatomopatolégicos, quando existentes.

As folhas de notificacdo sdo enviadas periodicamente ao Registo Central. Aqui os
dados sdo analisados, validados e codificados segundo a 92 Classificacdo
Internacional de Doencas (CID 9). Sempre que necessario sao pedidas informacdes
adicionais ou esclarecimentos aos servicos de origem de modo a completar o registo
dos casos.

Todos os registos sao informatizados para posterior tratamento e anélise dos dados. O
programa informatico contém mecanismos que permitem detectar a duplicacdo de

registos.
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A proteccédo dos dados pessoais € uma das preocupagdes presentes desde o inicio do
sistema de notificagdo. Os dados recolhidos sédo anénimos ndo havendo identificacdo
completa da mé&e ou da crianga. S6 o notificador local tem acesso ao processo clinico
através de um numero de cdédigo, Unico para cada notificagdo. O acesso aos dados
informatizados existentes no Registo Central esta protegido por meios informéticos e é

reservado.

2.2 — Critérios de notificacéo

Séo notificadas ao CERAC todas as anomalias estruturais major e todas as anomalias

cromossOmicas detectadas em:

» fetos mortos (FM) com idade gestacional igual ou superior a 20 semanas ou com
mais de 500 gr de peso;

» fetos resultantes de interrupcdo médica de gravidez por anomalia,
independentemente da idade gestacional ou do peso;

» nados vivos (NV) cujas anomalias sejam detectadas durante o periodo neonatal.

N&o sao notificadas:

» o0s defeitos metabdlicos ou funcionais que ndo se acompanhem de anomalias
estruturais major;

» as deformacdes ou lesdes devidas a traumatismo de parto;

» as anomalias estruturais minor quando isoladas. (Anexo B)

Sao considerados no presente relatério, todos os NV e FM de maes residentes no
Continente e R A dos Acores.

Consideramos “anomalia isolada”:
v’ uma anomalia major quando sé ou acompanhada de uma anomalia minor;

v uma sequéncia;

Sao consideradas “anomalias multiplas” se ocorrem duas ou mais anomalias major

nao relacionadas entre si.
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2.3 — Célculo de indicadores

O numero de criangas com anomalias registadas ndo é naturalmente igual ao nimero
total de anomalias, sendo possivel contabilizar as anomalias isoladas, assim como as

anomalias multiplas.

Os numeradores utilizados para o calculo de prevaléncia sdo o nimero de NV e FM
com pelo menos uma anomalia.

Os denominadores utilizados no célculo da prevaléncia sao fornecidos pela Direccao
Geral de Saude/Instituto Nacional de Estatistica, nomeadamente:

e numero total de partos (NV e FM) ocorridos nas Instituicdes notificadoras;

e numero de NV por idade das maes e concelho de residéncia das mesmas.

A taxa de prevaléncia é expressa em numero de casos por 10000 nascimentos,
podendo também ser utilizado o nimero total de anomalias ou o nimero de certas

anomalias por 10000 nascimentos, conforme indicacdo nos respectivos quadros.

No presente relatério o niumero de casos referentes aos anos de 1997 e 1998 é
ligeiramente superior aos ja publicados nesses anos, uma vez que foram também

contabilizadas as notificagdes adicionais entretanto recebidas.

Considerando o namero de partos (NV + FM) ocorridos nas instituicdes participantes
em cada um dos anos apresentados neste relatorio, a cobertura nacional foi de 75%
em 1997, 73% em 1998 e 77% em 1999. Quando se considera o triénio a cobertura é
de 75%.

Corrigindo o numero total de partos (NV + FM) ocorridos no Continente e na R A dos
Acores e face a cobertura conseguida, a populacdo efectivamente observada em cada
um dos anos € a seguinte:

em 1997 - 82853 nascimentos

em 1998 - 80998 nascimentos

em 1999 - 87297 nascimentos

total do triénio - 251148 nascimentos

Sao estes os denominadores utilizados no presente relatério para o célculo da

prevaléncia.
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Com base no numero de nados vivos distribuidos pela idade das maes (dados

fornecidos pelo INE) e considerando a percentagem de nados vivos cobertos pelo

CERAC, obtivemos uma estimativa do numero de nados vivos sob observacdo do
CERAC nos anos de 1997, 1998 e 1999. (Quadro I1)

Estes denominadores foram utilizados no célculo de anomalias dos NV por idade das

maes. (Quadro XIX)

Quadro Il — Distribuicdo da cobertura nacional por idade das méaes

IDADE MATERNA

Nados
vivos 15-19 | 20-24 | 25-29 | 30-34 | 35-39 | 40-44 | 45-49 | >50
1997 5993 | 18678 | 27798 | 20749 | 7536 | 1365 87 6
1998 5581 | 18853 | 28424 | 22454 | 8468 | 1427 75 5
1999 5863 | 19619 | 30797 | 23889 | 9852 | 1722 94 4
TOTAL | 17437 | 57150 | 87019 | 67092 | 25856 | 4514 | 256 15
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3 - RESULTADOS

3.1 — Participacédo das Instituicdes

Dos 52 Hospitais do Continente e R A dos A¢ores onde nascem criangas, 45 enviaram

notificacées tendo 33 registado de modo regular.

A R A da Madeira s6 sera considerada a partir do ano 2000, uma vez que iniciou a sua

participacdo apenas no fim de 1999.

No quadro |, observa-se a participagdo das varias Instituicdes ao longo do triénio.

Quadro | — Participacao das Instituicdes nos anos de 1997 a 1999

1997 1998 1999
Regido de Saude do Algarve
H. de Faro Participou Participou Participou
H. do Barlavento Algarvio - Portimao Participou Participou Participou
Regido de Saude do Alentejo
H. Dr. José Joaquim Fernandes - Beja Participou Participou Participou
H. do Espirito Santo - Evora Participou Participou Participou
H. Dr. José Maria Grande — Portalegre Participou Participou Participou
Regido de Saude de LVT
H. de S. Bernardo — Setlbal Participou Participou Participou
H. Garcia de Orta — Almada Participou Participou Participou
H. Nossa Senhora do Rosario — Barreiro Participou Participou Participou
H. Condes Castro Guimaraes — Cascais Participou Participou Participou
H. de S. Francisco Xavier Participou Participou Participou
Maternidade Alfredo da Costa Participou Participou Participou
H. de Santarém Participou Participou Participou
H. de Santa Maria Participou Participou Participou
H. Reynaldo dos Santos - V. Franca de Xira N&o N&o N&o
H. de Torres Vedras N&o N&o N&o
H. Fernando da Fonseca — Amadora/Sintra N&o Participou Participou
H. Dr. Manoel Constancio - Abrantes Participou Participou Participou
H. de Torres Novas Participou Participou Encerrou
H. de Tomar Participou N&o Encerrou
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1997 1998 1999

Regido de Saude do Centro

Maternidade Bissaya Barreto Participou Participou Participou
Maternidade Daniel de Matos N&o N&o Participou
Centro Hospitalar das Caldas da Rainha N&o Participou Participou
H. da Cova da Beira — Covilha Participou Participou Participou
H. Sousa Martins - Guarda N&o Participou N&o

H. de Santo André - Leiria Participou Participou Participou
H. de S. Sebastido — Feira N&o N&o N&o
H.da Figueira da Foz Participou N&o Participou

H. Infante D. Pedro - Aveiro Por razdes técnicas nao foi possivel utilizar estes registos
H. Fernando Zagalo - Ovar Participou Participou Participou
H. de Oliveira de Azeméis Participou Participou Participou
H. de Sdo Teotoénio - Viseu Participou Participou Participou
H. de Lamego N&ao N&ao N&o

H. Amato Lusitano - Castelo Branco Nao Nao Nao
Regido de Saude do Norte

H. de Vila Nova de Gaia Participou Participou Participou
H. de Braganca Participou Participou Participou
H. de Mirandela Participou Participou Participou
H. de Chaves Participou Participou Participou
H. de S. Pedro — Vila Real Participou Participou Participou
H. de S. Gongalo — Amarante Participou Participou Participou
H. de Santa Luzia — Viana do Castelo Participou N&ao Participou
H. de Santa Maria Maior - Barcelos N&o N&o N&o
Maternidade Jalio Dinis Participou Participou Participou
H. de Sto. Antoénio Participou Participou Participou
H. Pedro Hispano - Matosinhos Participou Participou Participou
H. de S. Jodo N&o N&o Participou
H. Padre Américo - Vale do Sousa Participou N&o N&o

H. Conde de S. Bento - S. Tirso Participou Participou Participou
H.S. Pedro o Pescador - Pévoa do Varzim Nao Nao Nao

H. de S. Marcos - Braga Participou Participou Participou
H. Nossa Senhora da Oliveira - Guimaraes Participou Participou Participou
H. de S. Jo&o de Deus — V.N. Famalicdo Participou Participou N&o
Regido Auténoma dos Acgores

H. de Ponta Delgada Participou Participou Participou
H. de Angra do Heroismo Participou Participou N&o

H. da Horta N&o N&o Participou
OUTRAS INSTITUICOES

Serv.de Neonatologia H. de D. Estefania Participou Participou Participou
Serv. de Cardiologia do H. de Sta. Marta N&o Participou Participou
a%rr\]/i.zde Anatomia Patolégica do H.Egas Participou Participou Participou
a%rr\:i'zDe Genetica Médica do H. Egas Participou Participou Participou
Hospital do SAMS N&o Participou N&o
Centro de Genética Clinica - Porto N&o Participou Participou
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A participacdo das Instituicdes por Regido de Saude ao longo do triénio pode ser
observada no Grafico I.

Gréfico |
Percentagem de participacéo das Instituicbes onde nascem criancgas
por Regido de Saude 1997-1999

| E1997 1998 011999 |

%

i
1
1
g
1
1
i
i

Norte Centro LVT Alentejo Algarve Acores
(n =18) (n=14) (n=14)* (n=3) (n=2) (n=3)

n = nimero de Instituicdes existentes em cada Regido de Saude
** 12 em 1999

Na elaboracdo deste grafico foi considerado o numero de instituicbes por Regido de

Saude e calculada a percentagem de participacéo dessas instituicdes em cada ano.

3.2 — Anomalias notificadas

Durante o triénio de 1997 - 1999 foram recebidas 5018 notificacdes de NV e FM, tendo
sido detectadas 7629 anomalias, isoladas ou em conjunto.

Do total de criangas notificadas, 683 (13,6%) tinham sindromes polimalformativos. No
Quadro 1l pode observar-se, para cada grande grupo da CID 9, o numero total de
anomalias encontradas, a percentagem de cada grupo no total de anomalias e a
prevaléncia por 10000 nascimentos
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Quadro Il — Total de anomalias distribuidas por grupos da CID9

CID 9

Total de
anomalias

congénitas

%**

Prevaléncia/ 10 000

Sistema Nervoso Central

7400 - 7425
7428 - 7429

604

7,9

24.04

Aparelho Ocular

7430 - 7436
7438 - 7439

136

1,8

5.41

Aparelho Auditivo

7440 - 7443

220

2,9

8.76

Aparelho

Cardiovascular

7450 -7459

7460 - 7469

7470 - 7476
7479

1819

23,8

72.42

Labio Leporino e/ou

Fenda do Palato

7490 - 7493

308

4,0

12.26

Aparelho Digestivo

7503 - 7507
7511 - 7505
75120 -75124
7513 - 7519

249

3,3

9.91

Genitais Externos

7524 - 7528
7786

516

6,8

20.54

Aparelho Urogenital

7520 - 7523
7530 - 7539

1023

13,4

40.73

Anomalias dos Membros

7543 - 71547
7550 - 7556
7558 - 7559

1206

15,8

48.02

Aparelho

Musculo-esquelético

7444 - 74445
7448 - 7449
7480 - 7481
7500 - 7502
7506
7540 - 7542
7548
7560 - 7561

707

9,3

28.15

Anomalias Cromossémicas

7580 - 7589

499

6,5

19.87

Aparelho Respiratério

7482 - 7486
7488 - 7489
7702

66

0,9

2.63

Pele e Faneras

7570 - 7575
7578

182

2,4

7.25

Outras

7590 - 7596
7597 - 7599
7602
7710 - 7712
7726
7780

94

1,2

3.74

TOTAL

7629

100

199.80

** Percentagem de cada grupo em relacdo ao total de anomalias
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Quando se observa a distribuicdo das anomalias pelos grandes grupos, verifica-se que
0 grupo mais frequentemente notificado foi o das anomalias cardiovasculares que
representa cerca de 25% do total de anomalias, seguido do grupo de anomalias dos
membros (15,8%), do grupo das anomalias urogenitais (13,4%) do grupo das
anomalias musculo-esqueléticas (9.3%) e do grupo das anomalias do sistema nervoso
central (7,5%).

Pela observacao do Grafico Il verifica-se que estas posi¢ces relativas se mantiveram
ao longo do triénio em estudo. Esta distribuicdo € também semelhante & que se

encontra nos varios registos regionais pertencentes ao EUROCAT.

Gréfico Il — Distribuicéo percentual do namero total de A.C. pelos grupos daCID 9 e
respectiva média entre 1997 e 1999

%

01997 W 1998 W 1999 Média 1997-1999

30

25 +

20 +

15 +

10 +

SNC OCUL AUD CARD. LL/FP DIG. G.EXT UROG MEMB M.ESQ CROM RESP PELE OUTROS

Grandes grupos da CID 9
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3. 3 — Estudo de alguns grupos de anomalias

Nos quadros IV a XI apresentamos os grandes grupos de anomalias mais frequentes
com referéncia a alguns subgrupos e considerando o numero total de anomalias e a
respectiva prevaléncia.

Nos gréficos Il a X estdo representadas as tendéncias ao longo dos trés anos dos
grupos e subgrupos referidos nos quadros acima citados.

Deve notar-se que nos gréficos que se seguem foram utilizadas escalas diferentes
para a prevaléncia, de modo a permitir evidenciar as diferencas observadas em cada
grupo. Tal facto leva a que apenas seja correcto comparar a tendéncia observada

dentro de cada grupo de A C Em que se utilizou a mesma escala.
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Quadro IV — Sistema Nervoso Central
Total de anomalias e prevaléncia por 10000 nascimentos, nos grandes grupos do SNC

. Prev/
Ano de nascimento 1997 1998 1999 Total 10000
Total de anomalias do SNC 151 204 198 553
CID 9: 7400 - 7425, 7428 - 7429
Prevaléncia / 10000 18,22y 25,18] 22,68 22,01
Defeitos do Tubo Neural 70} 79 86 235
CID 9: 7400 - 7420
Prevaléncia / 10000 8,44 9,75 9,85 9,35
Hidrocefalia 44 54 48 146
CID 9: 7423
Prevaléncia / 10000 531} 6,660 5,49 5,81
Microcefalia q 22 17 48
CID 9: 7421
Prevaléncia / 10000 1,08 2,74 1,94 191
Outras anomalias do SNC 28] 49] 47 124
CID 9: 7422 — 7429
Prevaléncia / 10000 3-33| 6.04 5.38 4.93

Grafico lll - Sistema Nervoso Central
Tendéncia observada na prevaléncia de anomalias congénitas dos grandes
grupos do SNC

—o—Total SNC - DTN Hidrocefalia
Microcefalia =&— Outras anom. SNC
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S 25 ~—
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o
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Quadro V — Defeitos do Tubo Neural

Total de anomalias e prevaléncia por 10000 nascimentos

_ Prev/
Ano de nascimento 1997 1998 1999 | Total
10000
Defeitos do Tubo Neural 70 79 86 235
CID 9: 7400-7420
Prevaléncia / 10000 8,44 9,75 9.85 9,35
Anencefalia 57 19 31 77
CID 9: 7400
Espinha Bifida 38 43 46 127
CID9: 7419
Prevaléncia / 10000 4,58 5,30 5,26 2,05
Encefalocelo
5 17 9 31
CID 9: 7420
Prevaléncia / 10000 0.60 2.09 1,03 1.23
Gréfico IV — Defeitos do Tubo Neural
Tendéncia observada ao lonao dos trés anos
--DTN = Anencefalia Espinha Bifida - Encefalocelo
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. Prev/
Ano de nascimento 1997 | 1998 1999 Total 10000l
IN.°c de casos 3 16 10 29
Prevaléncia / 10000
0,36 1,97 1,14 1,15
|[nascimentos

1997 1998 1999
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Quadro VII - Aparelho Cardiovascular

Total e prevaléncia por 10000 nascimentos de algumas anomalias do Ap. Cardiovascular

Ano de nascimento 1997 1998 1999 | Total ir)g‘élo
Total de anor_nallas do Aparelho 597 612 6661 1805
Cardiovascular
CID 9: 7450 - 7459, 7460 - 7469, 7470 - 7476,
7479
Prevaléncia / 10000 63,60 | 75,55 76,29 71,86
Coracao esquerdo hipoplasico
CID 9: 7467 9 27 20 56
Prevaléncia / 10000 1,200 3,33] 2,29 2,22
Coartacao da aorta
CID 9: 7471 24 25 35 84
Prevaléncia / 10000 2,89 3,08 4,0 3,34
Transposicao grandes vasos 29 23 a1 86
CID 9: 7451
Prevaléncia / 10000 2,65 2,83 4,69 3,42
Tetralogia de Fallot
CID9 : 7452 14 20 26 60
Prevaléncia / 10000 1,68 2,46 2,97 2,38
Gréfico VI — Aparelho Cardiovascular
Tendéncia observada ao longo dos trés anos
== Aparelho cardiovascular —- Coracéo esquerdo hipoplasico
—4=Coarctacéo da aorta —@-Transposicéo dos grandes vasos

—=-Tetralogia de Fallot
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Quadro VIIl — Fenda labial e /ou Fenda do Palato

Total e prevaléncia por 10000 nascimentos das anomalias deste grupo

Ano de nascimento 1997 1998 1999 Total Prev/
10000
Total LL/FP
CID 9: 7490-7493 114 109 87 310
Prevaléncia / 10000 13,75 | 13,45 9,96 12,34
Fenda labial
CID 9: 7491 33 35 21 89
Prevaléncia / 10000 3,98 4,32 2,40 3,54
Fenda do palato
CID9: 7490 42 43 42 127
Prevaléncia / 10000 5,06 5,30 4,81 5,05
Fenda labial + palato
CID9: 7492 38 30 24 92
Prevaléncia / 10000 4,58 3,70 2,74 3,66

Prevaléncia /10000

)l

Grafico VIl — Fenda Labial e/ou Fenda do Palato
Tendéncia observada ao longo dos trés anos

-o—Total -®=-Fenda labial isolada -®-Fenda do palato =-#-Fenda labial + palato
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Ano de nascimento 1997 | 1998 | 1999 | Total |Prev/
10000

Onfalocelo

CID 9:7567.0 23 14 12 49
Prevaléncia / 10000 2,77 1,72 1,37 1,95

Gastrosquisis

CID9: 7?67.1 14 18 23 55

Prevaléncia / 10000 168 222 263 218

1997

1998

1999

- Onfalocelo

-0-Gastrosquisis
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Total e prevaléncia por 10000 nascimentos de algumas anomalias renais

Quadro X — Anomalias renais

- 1997 | 1998 | 1999 | Total |Prev/
Ano de nascimento 10000
Agenésia renal
CID 9 : 7530 42 41 39 122
Prevaléncia / 10000 5,06 5,06 4,46 4,58
Rim quistico
CID 9: 7531 33 34 19 86
Prevaléncia / 10000 3,98 4,19 2,17 3,42
Lesdes obstructivas
CID 9 7532 194 198 239 631
Prevaléncia / 10000 23,41 24,44 27,37 25,12
Grafico IX — Anomalias renais
Tendéncia observada ao longo dos trés anos
30
25 .—/‘//‘
8 —4— Agenésia
S 20 renal
o
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Quadro Xl — Anomalias dos membros
Total e prevaléncia por 10000 nascimentos de algumas anomalias dos membros

Ano de nascimento 1997 | 1998 | 1999 | Total | Prev/
10000
Total de anomalias dos
Membros 348 430 380 1158
CID 9 :7543-7547,7550-7556,7558-7559
Prevaléncia / 10000 42,0 53,0 43,52 46,1
Luxagéo congénita da anca
CID 9: 7543 74 76 83 233
Prevaléncia / 10000 8,93 9,38 9,50 9,27
Anomalias redutoras
CID 9: 7552 — 7554 26 62 40 128
Prevaléncia / 10000 3,13 7,65 4,58 5,09
Polidactilia
CID 9: 7550 69 52 54 175
Prevaléncia / 10000 8,3 6,41 6,18 6,96
Sindactilia
CID 9: 7551 21 35 38 94
Prevaléncia / 10000 2,53 4,32 4,35 3,74

Prevaléncia / 10000

Grafico X — Anomalias dos membros
Tendéncia observada ao longo dos trés anos

=+ Anomalias redutoras
-®-Sindactilia

=—Total anomalias membros

- Luxacdo congénitaanca
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De uma forma geral verifica-se que a prevaléncia das anomalias congénitas é mais

elevada no sexo masculino do que no sexo feminino.

Também em todos os grandes grupos de anomalias, com excepcdo do sistema
endocrino e do SNC considerado na sua globalidade, existe uma maior predominancia
de anomalias no sexo masculino. Quando se observa individualmente os varios tipos

de anomalias, o desvio a favor do sexo masculino mantém-se.

Nas seccdes seguintes descreve-se a distribuicAo das anomalias notificadas ao
CERAC segundo o sexo (seccdo 3.4.1) e a variagdo na prevaléncia de algumas

anomalias em relagéo com o sexo (secgéo 3.4.2)
3.4.1. — Distribuigcao das anomalias segundo o sexo
O numero de criangcas nascidas com anomalias neste triénio foi maior no sexo

masculino do que no feminino, como se pode verificar no Quadro Xll, tendo-se

mantido sensivelmente idéntico ao longo dos trés anos.

Quadro Xl — Numero de criancas nascidas com anomalias segundo 0 sexo
no triénio de 1997 - 1999

Masculino | Feminino | Ambiguo/Desconhecido

941 624 29

999 662 29

1045 665 24

1997 - 1999 2985 1951 82

No Gréfico XI observa-se a distribuicdo percentual dos casos notificados segundo o
sexo no triénio 1997-1999
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Grafico Xl — Distribuicao (%) dos casos notificados de acordo com o sexo, no
triénio 1997 - 1999

Sexo masculino

Desconhecido

O numero de criancas cujo sexo era desconhecido ou referido como ambiguo nao foi

significativo para alterar o numero global. (Quadro XlI e Gréfico XI)

Atendendo a cobertura nacional, verificou-se que 2.3% dos rapazes foram notificados
como tendo uma ou mais anomalias congénitas, contra 1.6% das raparigas. Assim, a
prevaléncia de anomalias foi 230/10000 para o sexo masculino e 160/10000 para o

sexo feminino.
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3.4.2

Sexo

— Variagcdo na prevaléncia de algumas anomalias em relacdo com o

Os dados do Registo Nacional de Anomalias Congénitas permitem estudar a variacao

por sexo em todas as anomalias registadas.

Apresentam-se os resultados de cinco anomalias especificas, trés das quais tém sido
referidas na literatura como mais prevalentes no sexo masculino — polidactilia,
transposi¢céo dos grandes vasos e fenda labial e/ou fenda do palato — e duas como

mais prevalentes no sexo feminino — anencefalia e fenda palatina isolada.

Nos quadros Xl a XVIII descrevem-se os resultados referentes a estas cinco
anomalias congénitas observadas durante o triénio.
Para a prevaléncia total usdmos todos os casos notificados incluindo os de sexo

desconhecido ou ambiguo. Para a prevaléncia por sexo ndo contamos com estes.

Apresenta-se 0 numero total de casos e a prevaléncia em cada sexo, bem como a

distribuicdo percentual de cada anomalia por sexo.

Quadro Xl - Variagcdo na prevaléncia da Polidactilia de acordo com o sexo

Total de Numero de | Prevaléncia/ | Percentagem

nascimentos* registos** 10000
Sexo masculino 129464 112 8.7 64.7
Sexo feminino 121684 61 5.0 35.3
Sexo desconhecido - 2 - -
TOTAL 251148 175 6.96 100

* n.° total de partos do sexo masculino e feminino na cobertura nacional

** n.° de notificagdes por sexo

No caso da polidactilia verificou-se uma prevaléncia significativamente mais elevada

no sexo masculino, com uma prevaléncia de 8.7/10000 para uma prevaléncia de 6.96/

10000 nascimentos em ambos 0S Sexos.
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Quadro XIV - Variagéo da prevaléncia da transposi¢éo dos grandes vasos de
acordo com 0 sexo

Total de Numero de | Prevaléncia/ | Percentagem

nascimentos* registos** 10000
Sexo masculino 129464 52 4.01 60.5
Sexo feminino 121684 34 2.79 39.5
TOTAL 251148 86 3.42 100

* n.° total de partos do sexo masculino e feminino na cobertura nacional
** n.° de notificagcdes por sexo

Na transposicdo dos grandes vasos verificou-se também uma prevaléncia mais
elevada de casos no sexo masculino, com uma prevaléncia de 4.01/10000 para uma

prevaléncia | de 3.42/10000 nascimentos em ambos 0S sexos.

Quadro XV- Variagédo da prevaléncia de Fenda labial e/ou fenda palatina de
acordo com 0 sexo

Total de Numero de | Prevaléncia/ | Percentagem

nascimentos* registos** 10000
Sexo masculino 129464 116 8.96 64.8
Sexo feminino 121684 63 5.17 35.2
Sexo desconhecido - 2 - -
TOTAL 251148 181 7.2 100

* n.° total de partos do sexo masculino e feminino na cobertura nacional
** n.° de notificagdes por sexo

Na fenda labial com ou sem fenda palatina a prevaléncia no sexo masculino foi de

8.96/10000 para uma prevaléncia de 7.2/10000 nascimentos em ambos 0s sexos.
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Quadro XVI — Variacdo da prevaléncia da anencefalia de acordo com o sexo

Total de Numero de | Prevaléncia/ | Percentagem

nascimentos registos 10000
Sexo masculino 129464 36 2.78 60
Sexo feminino 121684 24 1.97 40
Sexo desconhecido - 17 - -
TOTAL 251148 77 3.06 100

* n.° total de partos do sexo masculino e feminino na cobertura nacional

** n.° de notificagcdes por sexo

No caso especifico da anencefalia ndo se verificou o predominio do sexo feminino,
como habitualmente vem descrito na literatura, tendo-se observado uma inversao dos

valores da prevaléncia.

Quadro XVII- Variagcéo da prevaléncia da fenda palatina isoladas de acordo com

0 sexo
Total de Numero de | Prevaléncia/ | Percentagem
nascimentos* registos** 10000
Sexo masculino 129464 58 4.48 46.8
Sexo feminino 121684 66 5.42 53.2
Sexo desconhecido 3
TOTAL 251148 127 5.05 100

* n.° total de partos do sexo masculino e feminino na cobertura nacional
** n.° de notificagcdes por sexo

Na fenda palatina isolada observou-se a distribuicdo esperada com uma maior

prevaléncia no sexo feminino (5,42/10000).

Nos cinco grupos estudados foi claramente observado o desvio esperado, excepto no
caso da anencefalia, em que ao contrario do referido na literatura, 0 nimero de
rapazes atingidos foi maior que o de raparigas. Uma explicacdo possivel sera o
elevado numero de casos (17 casos) em que o sexo foi referido como desconhecido e

que por isso ndo foram considerados.
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3.5 — Distribui¢gdo das anomalias de acordo com as idades das maes

A idade das maes foi também considerada.

Utilizamos os grupos etarios referidos nas tabelas do INE e para cada um deles foi

calculado o numero de criangcas com anomalias congénitas (Total e N.V.) para cada

ano do triénio como se pode ver no Quadro XVIII.

Quadro XVIII - Numero de nascimentos com anomalias e sua distribuicdo segundo a

idade das maes nos anos 1997 - 1999

15-19 |20-24 |25-29 |30-34 |35-39 |40-44 |45-49 |>50 Desc.
rr:g'f;dr?\a T NV T NV T NV T NV T NV T NV | T NV T [NV
1997 | 81 | 76 | 287 265| 472| 437 342| 307| 186 147| 55| 40| 10| 7 1 1 160
1998 | 96 | 86 | 309 291| 434| 388| 424| 365| 203 | 172]| 54 | 42 | 5 4 - - 165
1999 | 80 | 67 | 270, 250| 465| 409| 440| 375| 215 157 77 | 54 | 8 4 - - 179

T = n.° total de partos com anomalias naquele intervalo etério

NV = n.° de nados vivos com anomalias naquele intervalo etario

No Quadro XIX e no Gréafico Xlll observa-se a prevaléncia de anomalias congénitas

em nados vivos por grupos etarios das maes.

Quadro XIX - Prevaléncia de A. C. em nados vivos segundo a idade das maes, nos anos

1997 - 1999
Idade 15-19| 20-24 | 25-29 30-34 35-39 40 - 44 45 - 49 >50
materna
TOTAL 17437| 57150 87019 67092 25856 4514 256 15
ANOMALIAS 229 806 1234 1047 476 136 15 1
CONGENITAS
Prev. 131.3 141.0 141.8 156.0 184.0 301.2 585.9 666

A.

C. — Anomalias congénitas

Prev. — Prevaléncia por 10000 nados vivos da cobertura nacional (ver Quadro II)

34




Prevaléncia / 10000 nados vivos
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Os resultados mostram que a prevaléncia sobe moderadamente até ao grupo etario
dos 35 — 39 anos, verificando-se em seguida uma subida mais acentuada que atinge
no intervalo >50 anos, o valor de 666/10000 nascimentos.

3.6 — Distribui¢éo das anomalias pelos concelhos de residéncia das maes

Com os dados disponiveis relativos a prevaléncia de anomalias congénitas
consideradas na sua globalidade e por concelhos de residéncia das maes, foi
construido um mapa do Continente com essa distribuicao.

Apresenta-se de seguida cada um dos anos e os dados do triénio. E de salientar que
aqui a subnotificacdo se faz sentir de uma forma mais acentuada uma vez que a
cobertura a considerar é o total de partos do continente e R A dos Agores, e ndo a de
cobertura efectiva do registo em cada ano.



Refira-se que ndo é possivel distinguir, sendo indirectamente, de entre os concelhos
com taxa zero, aqueles em que este indicador € o reflexo de uma subnotificagéo de

casos ou o reflexo da real auséncia de anomalias congénitas.

Prevaléncia de anomalias congénitas (/10000)
nos Concelhos de Portugal Continental,
em 1997

Numero de nados vivos e fetos mortos
com anomalias congénitas, por 10000
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1-199

200 - 299

300 - 1333
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Prevaléncia de anomalias congénitas (/10000)
nos Concelhos de Portugal Continetal,
em1998

Numero de nados vivos e fetos mortos
com anomalias congénitas, por 10000
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Prevaléncia de anomalias congénitas (/10000)
nos Concelhos de Portugal Continental,
em 1999
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Numero de nados vivos e fetos mortos
com anomalias congénitas, por 10000
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Prevaléncia de anomalias congénitas (/10000)
nos Concelhos de Portugal Continental,
entre 1997 e 1999

Numero de nados vivos e fetos mortos
com anomalias congénitas, por 10000
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4 — Consideragoes finais

Os resultados disponibilizados neste relatério foram obtidos através de um sistema de
informacdo que tem mantido os critérios de classificacdo de casos de anomalias
congénitas desde o inicio da sua actividade, em 1997. Esta situacdo, associada ao
facto de a classificacdo e a notificacdo de cada um dos casos ser feita por um
profissional de salde, especializado na area, é um factor de garantia de um elevado

nivel de qualidade da informacéo gerada.

Considerando os resultados obtidos por outros registos, na Europa e nos Estados
Unidos, a maioria dos quais de ambito regional, consideramos que a cobertura obtida
foi muito boa, atendendo a que foi pedida colaboracéo pela primeira vez a toda a rede
hospitalar nacional.

Embora existam ha muito tempo alguns registos locais de anomalias congénitas,
muitos deles de grande qualidade, o facto é que ndo havia tradicdo de um registo de

ambito tdo alargado na area das anomalias congénitas em Portugal.

Também a elevada relacdo entre o nUmero de nados vivos e fetos mortos vigiados
pelos notificadores do Cerac e o numero total de nados vivos e fetos mortos registados
em Portugal pelo INE e DGS, indicam uma excelente cobertura nacional e suportam a

representatividade nacional dos indicadores gerados.

Contudo, existe no registo nacional uma subnotificagdo que se reflecte ndo s6 no
namero de Instituigcbes participantes, as quais, apesar de tudo, conseguiram assegurar
uma cobertura nacional de 75% dos nascimentos, como também nalguns dos servigos
participantes que, por varias razdes, ndo tém conseguido notificar a totalidade dos

casos. Esta situacdo € mais evidente na area prénatal.

A prevaléncia total encontrada foi de 200/10000 nascimentos (nados vivos e fetos

mortos), valor consistente com as referéncias internacionais.
A regido a Sul do Tejo, que participa também no projecto EUROCAT, tem 0s seus

resultados publicados com as outras regides europeias participantes, com niveis de

qualidade sobreponiveis.
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As analises dos dados, estratificados pelas variaveis “sexo” e “idade das maes”,
produziram resultados consistentes com o conhecimento actual (prevaléncia mais
elevada de anomalias congénitas nos N.V. e F.M. do sexo masculino e 0 aumento da
prevaléncia de anomalias congénitas com o aumento da idade das maes) e séo, por
isso, mais um factor de garantia da qualidade da informacdo gerada pelo sistema
CERAC.

A analise da distribuicdo espacial dos casos notificados, sendo feita de acordo com o
concelho de residéncia das maes, é uma primeira tentativa de utilizar este registo
como fonte de informacdo acerca da associacdo de anomalias congénitas com
factores ambientais. Deve referir-se que a juventude do sistema de notificacdo leva a

gue, neste caso, se interpretem os resultados com alguma precaucao.

Se a nivel de regido se tém efectivos suficientes para que as taxas de prevaléncia
sejam estaveis, ja a distribuicdo do numero de casos de anomalias congénitas por
concelho de residéncia das maes tem ainda o efeito dos pequenos numeros, de que
resultam taxas instaveis em cada ano. No entanto, é de referir que as manchas de
agregados de concelhos com prevaléncias mais elevadas (Viseu, Leiria, Santarém,

Litoral Alentejano) permanecem quando se utilizam as taxas de periodo (1997 — 1999).

Este facto devera ser confrontado com os dados de anos posteriores a 1999 e com
métodos de analise estatistica que se pretendem aperfeicoados. Isto permitira que a
informacé@o gerada pelo CERAC seja util no estudo dos agregados de anomalias
congénitas no espacgo e no tempo e contribua para a caracterizacdo dos factores que

determinam a ocorréncia das anomalias congénitas.
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5 — Estratégias para o futuro

As estratégias para 2003 e 2004, que visam naturalmente melhorar os resultados e

facilitar as tarefas dos varios intervenientes, deverdo incluir:

1° - reformulacéo do actual programa informatizado tornando-o mais operacional e

permitindo a passagem a utilizacéo da CID 10;

2° - possibilidade de envio dos notifica¢cdes por uma de trés vias alternativas:
- suporte em papel (a actualmente utilizada)
- disquette

- Internet

3° - intensificacdo dos contactos entre 0 CERAC e os colaboradores no terreno,
quer através de reunibes periddicas, quer através da disponibilizacdo de
informacéo e resultados no site do Observatério Nacional de Saude (INSA)

4° - alargamento do namero de servigos participantes para além dos ja existentes

incluindo nomeadamente Cardiologia, Nefrologia e Neurologia bem como

laboratérios de Citogenética e Servigcos de Anatomia Patoldgica.

42



5 — BIBLIOGRAFIA

EUROCAT REPORT 8 — Surveillance of congenital anomalies in Europe 1980 — 1999
University of Ulster, UK, 2002

INTERNATIONAL CLASSIFICATION OF DISEASES 9™ Ed.
WHO, Geneva, 1977

INTERNATIONAL CLEARINGHOUSE FOR BIRTH DEFECTS MONITORING
SYSTEMS

ANNUAL REPORT 2000

ICBD, Rome

SANTOS, H — Anomalias Congénitas nos R. N. da Regido da Madeira durante o ano
de 1988. Lisboa, 1991

43



6 — ANEXOS

Anexo A — Lista das anomalias “minor”

O que NAO registar

Quando isoladas, ndao devem ser registadas as seguintes anomalias:
Estenose do canal lacrimal

Apéndices pré-auriculares

Freio sublingual

Artéria umbilical Gnica

Sopro cardiaco funcional

Persisténcia do canal arterial (< 37 semanas/<2500g)
Criptorquidia

Fimose

Hipospéadias do 1° grau

Hidrocelo

Anca instavel

Deformacgbes de origem postural

Anomalias minor dos dedos dos pés

Espinha bifida oculta

Pectus excavatum

Mamilos ectdpicos ou supranumerarios

Hérnia umbilical, inguinal, para-umbilical, do hiato

Prega palmar Unica

LesBes cutaneas com superficies < 4 cm? (nevos, angiomas...)

Fosseta sagrada
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