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Abreviaturas

AC - Anomalias Congénitas
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Em Portugal, os primeiros registos de malforma-
¢des conhecidos datam de 1980 com interrupgéo
em 1987. Neste periodo participaram varias mater-
nidades que notificaram anomalias congénitas (AC)
detetadas em recém-nascidos. Apesar de néo ha-
ver evidéncia de qualquer registo nacional entre 0s
anos de 1988 a 1995, nesse periodo Portugal inicia
a sua participagdo como membro efetivo no regis-
to europeu de anomalias congénitas - EUROCAT -
que se mantem até hoje .

Em 1995, o entéo presidente do Instituto Nacio-
nal de Saude Doutor Ricardo Jorge, Bandeira da
Costa, convida Maria de Jesus Feij6o para iniciar
oficialmente o registo nacional de anomalias con-
génitas e manter a colaboracao com o EUROCAT.
Em 1996, tendo sido convidados a participar to-
dos 0s Servicos de obstetricia e de pediatria do
pais, as bases estavam langadas e implementado
0 registo nacional.

Nesse mesmo ano a Direcdo-Geral da Saude
emite uma circular informativa que “recomenda
que todos o0s estabelecimentos de saude impli-
cados prestem a sua colabora¢do ao registo de
anomalias congénitas ... nomeadamente promo-
vendo e facilitando as tarefas do interlocutor da
instituicdo com 0" Registo Nacional de Anoma-
lias Congénitas (RENAC) 2.

O RENAC é um registo nosologico de base popu-
lacional que recebe notificacdes da ocorréncia de
anomalias congénitas (AC) no Continente e Regi-
des Auténomas e tem 0s seguintes objetivos:

— Determinar a prevaléncia das anomalias congé-
nitas no Pais (Continente e Regides Autdnomas)
e caracterizar a sua distribuicao epidemioldgica,
nomeadamente a geografica, por residéncia das
maes;

Registo Nacional de
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- Estabelecer e manter um sistema de vigilan-
cia epidemioldgica que permita detetar a ocor-
réncia de agregados de anomalias congénitas
no espaco e no tempo, promover a sua analise
epidemioldgica e divulgar de forma mais céle-
re possivel o resultado dessa analise as entida-
des que poderdo intervir sobre essa situagao;

- Manter uma base de dados nacional, disponivel
para o Ministério da Saude, para a comunida-
de cientifica, assim como para 0os médicos que
notificam as anomalias congénitas, a partir da
qual seja possivel realizar estudos epidemiold-
gicos na area das anomalias congénitas.

Os dados do RENAC tém sido publicados perio-
dicamente, estando disponiveis 6 relatérios rela-
tivos aos anos de 1997 a 2010 (3).

Na sequéncia dos objetivos referidos anterior-
mente, o presente relatério disponibiliza os da-
dos recolhidos pelo sistema de informacédo do
RENAGC, no periodo compreendido entre janeiro
de 2011 e dezembro de 2013.

13
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Nos anos em estudo, as principais fontes de in-
formagao foram os Servicos de obstetricia e
neonatologia dos hospitais publicos e privados,
em Portugal, que aceitaram colaborar no RE-
NAC. A notificag@o € voluntéria e a recolha de
informacé&o ¢ realizada através de um suporte de
notacdo em que o notificador anota os valores
das variaveis em estudo. O questionario utilizado
cobre vérias areas das quais salientamos: dados
da gestacao, incluindo o diagnostico pré-natal e
0 parto do nado vivo (NV) ou do feto morto (FM);
dados da histéria pessoal e familiar dos proge-
nitores; descricdo pormenorizada das anomalias
presentes; dados laboratoriais ou anatomopato-
l6gicos, quando existentes.

Os dados recolhidos sé&o anénimos e s6 o notifi-
cador local tem acesso ao processo clinico atra-
vés de um numero de cddigo, Unico para cada
notificagéo, cuja lista permanece no servico local.
O acesso aos dados informatizados existentes no
Registo Central, nas instalagdes do INSA, esta
protegido por meios informéticos e é reservado.

Foram notificadas ao RENAC todas as anoma-
lias estruturais major, acompanhadas ou nao de
anomalias minor, e todas as anomalias cromos-
sémicas observadas nos recém-nascidos vivos
(sempre que detetadas até ao fim do periodo ne-
onatal), nos fetos mortos com idade gestacional
igual ou superior a 20 semanas e nos casos sub-
metidos a interrupgdo médica da gravidez devi-
do a malformagédo congeénita.

Séo excluidos do RENAC todas os casos de de-
feitos metabolicos ou funcionais, as deformacdes
ou lesdes devidas a traumatismo de parto e ano-
malias estruturais minor, quando isoladas.
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Foi considerada “anomalia isolada” qualquer ano-
malia major quando s6 ou acompanhada de uma
anomalia minor. Foi considerada “anomalia multi-
pla” a ocorréncia de duas ou mais anomalias ma-
jor ndo relacionadas entre si.

S6 foram notificados ao RENAC os fetos/recém-
nascidos de mulheres residentes, durante pelo
menos o periodo gestacional, no Continente e
nas Regides Autonomas.

A taxa de prevaléncia das anomalias congénitas
¢ expressa em numero de casos por 10000 nas-
cimentos por ano de andlise, isto é, o nimero de
nascimentos com pelo menos uma anomalia con-
génita ocorridos em cada 10000 nascimentos, du-
rante 0s anos em estudo.

Os denominadores utilizados para o calculo das
prevaléncias sdo os valores publicados pelo
Instituto Nacional de Estatistica para os anos em
estudo.
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3.1 Caracteristicas gerais dos casos
com AC

Entre 2011 e 2013 foram enviadas ao RENAC
3444 notificagcdes de casos com AC, com uma
prevaléncia para o total dos anos de 127,4
caso0s/10000 nascimentos (Tabela 1).

O aumento da prevaléncia de AC desde 2009
(Figura 1) € muito provavelmente reflexo do au-
mento de notificagdes recebidas, mercé do es-
forco de todos os colegas que tém colaborado
com o RENAC nos ultimos anos. No entanto,
continuamos a registar valores de prevaléncia de
AC abaixo do estimado internacionalmente.

Registo Nacional de
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Nas tabelas 2 a 4 apresentam-se resultados para
o total dos trés anos em estudo. Dos resultados
obtidos verificou-se que 99,5% dos nascimentos
com AC se realizaram em hospitais e que 95,5%
foram nascimentos simples. Nos 4,2% de nasci-
mentos multiplos, sé um dos fetos era portador
de AC em 3,0% dos casos. Dos casos notifica-
dos com AC 56,2% eram do sexo masculino e
41,8% do sexo feminino.

Em 72,8% das notificacdes recebidas, as gesta-
¢Oes com AC terminaram no nascimento de uma
crianga viva, enquanto em 24,2% das gestacoes
0s progenitores optaram pela interrupcao médica
da gravidez (IMG). Em 1,3% das gravidezes com

Tabela 1 - Numero de notificagdes e prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas, nos
anos de 2011 a 2013, enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

A0 iagaes | Percemagem () gl Pt
2011 1046 30,4 97150 107,67
S22 e 345 90168 13198
2013 1208 81 83032 14549
Total 3444 100 270350 127,39

200 -

—— Prevaléncia/10 000

- Prevaléncia esperada/10 000

11997 ‘ 1998 ‘ 1999 ‘ 2000 ‘ 2001 ‘ 2002 ‘ 2003 ‘ 2004 ‘ 2005 ‘ 2006 ‘ 2007 ‘ 2008 ‘ 2009 | 2010 ‘ 2011 ‘ 2012 ‘ 2013 ‘

Figura 1 - Evolugdo anual da prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas enviados ao Registo Nacional

de Anomalias Congénitas, nos anos de 1997 a 2013.
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AC o desfecho foi a morte fetal ou o aborto es-
pontaneo, como se observa na Tabela 2.

A identificacéo de anomalias aconteceu pela pri-
meira vez na fase pré-natal em 54,2% dos casos
notificados (Tabela 3), observando-se, no perio-
do agora estudado, um aumento superior a 10%
em relacéo a percentagem de casos diagnostica-
dos na fase pré-natal, nos anos anteriores “.

Foram detetadas AC através da realizacdo de
ecografia obstétrica em 48,5% dos registos rece-
bidos. Observou-se também, um aumento da
percentagem de notificacdes em que o primeiro
exame alterado foi o rastreio biogquimico (3,5%
em 2011-2013 e 0,6% em 2008-2010) .

Em 64,1% dos casos notificados foi realizada
ecografia obstétrica no 1° e no 2° trimestre de
gravidez, um aumento significativo em relagéo
aos anos anteriores (17,9% em 2008-2010), que
pode representar um maior acesso aos cuidados
pré-natais mas, também pode ser reflexo de uma
maior qualidade dos dados enviados ao RENAC
(Tabela 3).

Registo Nacional de
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Tabela 2 — Numero de notificagdes e percentagem de
casos com Anomalias Congénitas, de acordo com o tipo de
nascimento, local de nascimento, sexo, resultado da
gestagao e numero de individuos malformados em cada
parto, enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congéni-
tas nos anos de 2011 a 2013.

Local de nascimento n %
Hospital 3427 99,5
Domicilio 5 0,1
Outro 6 0,2
Desconhecido 6 0,2
Total 3444 100
Tipo de nascimento n %
Simples 3290 95,6
Duplo 137 4,0
Triplo 5 0,2
Desconhecido 12 0,3
Total 3444 100
Sexo n %
Feminino 1439 41,8
Masculino 1935 56,2
Ambiguo 18 0,5
Desconhecido 52 1,5
Total 3444 100
Resultado da gestagao n %
Nado-vivo 2507 72,8
Aborto espontaneo 45 1,3
Interrupcéo de gravidez 832 24,2
Feto-morto 45 1,3
Desconhecido 15 04
Total 3444 100
N° de Fetos/RN com AC n %
Gravidez simples 3290 95,6
Gravidez multipla 133 4,0
N° malformados: 1 99 3,0
N° malformados: 2 34 1,0
Desconhecido 21 0,6

Total 3444 100
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Tabela 3 — Numero de notificagdes e percentagem de casos com Anomalias

Congénitas de acordo com momento de identificagao da 1* anomalia, o estado

do Feto/RN na identificagao da 12 anomalia, 1° exame pré-natal alterado e
realizagao de estudo morfoldgico, enviados ao Registo Nacional de Anomalias

Congénitas nos anos de 2011 a 2013.

Identificagdo da 12 Anomalia Congénita
Diagnostico pré-natal

Ao nascer

Até 1 semana de vida

Entre 1 e 4 semanas de vida

Na autopsia

Desconhecido

Total

Estado do Feto/RN quando detetada 12 anomalia
Vivo

Morto

Desconhecido

Total

Tipo de primeiro exame pré-natal alterado
Ecografia Idade de Gestagédo <14 semanas
Ecografia Idade de Gestagao 14 - 22 semanas
Ecografia Idade de Gestagao > 22 semanas
Ecografia Idade de Gestagao desconhecida
Amniocentese / Biépsia de vilosidades

Outros testes positivos

Rastreio bioquimico

Sem resultados alterados

Desconhecido / Nao fez exames

Total

Realizagdo de Ecografia Obstétrica

Realizou no 1°trimestre e 2°trimestre

Realizou no 1°trimestre mas n&o no 2°trimestre
Realizou no 2°trimestre mas nao no 1°trimestre
Nao realizou no 1°trimestre nem no 2°trimestre
Desconhecido

Total

1866
895
511
118

17
37
3444

3354
57
33

3444

466
602
532
68
m

122
1397
138
3444

2208
560
136
65
475
3444

%
54,2
26,0
14,8

3,4
0,5
1,1

100

%
97,4
1,7
0,9
100

%
13,5
17,5
15,5
2,0
3,2
0,2
3,5
40,6
4,0
100

%
64,1
16,3
3,9

1,9
13,8
100

Registo Nacional de
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Tabela 4 — Numero de notificagdes e percentagem de casos com Anomalias
Congénitas, de acordo com realizacdo de colheita de produtos fetais, exame
invasivo realizado e resultado do estudo citogenético, enviados ao Registo

Nacional de Anomalias Congénitas nos anos de 2011 a 2013.

Colheita de produtos fetais

N&o proposta 2067
Proposta mas recusada 121
Realizou por idade materna 231
Realizou por presenga de marcador ecogréafico 807
Realizou por rastreio bioquimico positivo 144
Realizou por outra razdo 53
Desconhecido 21
Total 3444
Cariotipo n
N&o realizado 1.686
Sim, resultado normal 807
Sim, resultado patolégico 656
Sim, resultado desconhecido 46
Inconclusivo 10
Desconhecido 239
Total 3444

Como se pode verificar na Tabela 4, as alteracoes
ecogréficas continuam a ser o principal motivo da
colheita de produtos fetais (23,4%). No entanto,
observou-se uma reducdo do nimero de exames
invasivos realizados por idade materna - 6,7%,
em comparacdo com 8,6% entre 2000 e 2010 -
assim como da percentagem de exames propos-
tos mas recusados pelo casal — 3,5% (2,3% entre
2000 e 2010).

%
60,0
3,5
6,7
23,4
4,2
1,6
0,6
100

%
48,95
23,43
19,056

1,34
0,29
6,24
100

Registo Nacional de
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A amniocentese mantém-se como o0 exame inva-

sivo mais realizado, observando-se porém, um

aumento de cerca de 3% na realizagao da biop-

sia de vilosidades coridénicas - 8,6% entre 2011 e
2013 e 5,7% entre 2000 e 2010.
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3.2 Distribuicao dos casos com
anomalias congénitas por area
geografica

A distribuicdo geografica dos nascimentos com
AC para os anos em estudo, de acordo com o

_Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2011/2013

local de residéncia da gravida durante a gravi-
dez, permite identificar alguns aglomerados de
valores elevados. No entanto, considerando 0s
pequenos numeros em andlise, a interpretagao
destes aglomerados tera que ser complementa-
da com estudos futuros.

N

A

Prevaléncia de casos de anomalias
por 10000 NV e FM

[70,1-199,9

N 200,0 - 299,9
I >-300,0

[T sem registo
[ Regi&o de Saude

aaaaaaaaaaa

Figura 2 — Prevaléncia de casos com Anomalias Congénitas (/ 10000 nascimentos) nos concelhos do
Continente e das Regides Auténomas, enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos

de 2011 a 2013.
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3.3 Distribuicao dos casos com
anomalias congénitas por area
geografica

3.3.1 Anomalias Congénitas do Sistema
Nervoso Central

Nos 3 anos em estudo observa-se uma prevalén-
cia de AC do Sistema Nervoso Central (SNC) de
16,8 casos/10000 nascimentos. Cerca de 73%

Registo Nacional de
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dos casos notificados apresentavam multiplas
anomalias, dentro do mesmo grande grupo ou
em associagdo com outros grandes grupos. Em
88% destes casos foi na fase pré-natal que pelo
menos uma destas AC foi diagnosticada. A gra-
videz terminou com o nascimento de uma crian-
ca viva em 63% dos registos de casos de AC do
SNC enviados ao RENAC.

Tabela 5 — Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Sistema Nervoso Central por 10000
nascimentos, de acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos

anos de 2011 a 2013.

Sistema Nervoso Central

Q00 - Q07 - Sistema Nervoso Central
QOO - Anencefalia e similares
Q01 - Encefalocelo
Q02 - Microcefalia
QO3 - Hidrocefalia congénita
Q04 - Outras AC do Cérebro
Q05 - Espinha Bifida
Q06 - Outras AC da medula espinal
QO7 - Outra AC do SNC
Isolada
Mdltipla

Q00 - Q07 - Sistema Nervoso Central sem Anomalias
Cromossémicas

2%
1%

349% L Aborto espontaneo

[ Feto-morto

L Interrupcéo de gravidez
63%
@ Nado-vivo

Figura 3 — Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Sistema
Nervoso Central, de acordo com resultado da
gestacao, reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas entre 2011 e 2013.

n % Prevaléncia/10000
453 16,8
50 11,0 1,8
12 2,7 0,4
26 57 1,0
77 17 2,8
159 35,1 5,9
59 13,0 2,2
7 1,5 0,3
63 14 2,3
121 26,7
332 73,3
413 15,3
0%
3% | 1%
8% L Diagndstico pré-natal
[ Ao nascer
L Até 1 semana de vida
C Entre 1 e 4 semanas de vida
88%
@ Na autépsia

Figura 4 — Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Sistema
Nervoso Central, de acordo com a fase de
identificacdo da 1# anomalia, reportados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre
2011 e 2013.
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3.3.2 Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido,
Face e Pescoco

Entre 2011 e 2013 a prevaléncia das AC do grupo
nosoldgico “olho, ouvido, face e pescocgo” foi de
11,4 casos/10000 nascimentos. Nos casos notifi-

_Registo Nacional de
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cados, 88,6% tinham multiplas anomalias, dentro
do mesmo grande grupo ou em associacdo com
outros grandes grupos. Em 39,7% das notifica-
coes, estas AC foram detetadas ao nascer e em

50,8% foram detetadas na fase pré-natal.

Tabela 6 — NUmero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Olho, Ouvido, Face e Pescoco por 10000
nascimentos, de acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos

anos de 2011 a 2013.

Olhos, ouvido, face e pescogo

n % Prevaléncia/10000
Q10 - Q18 - Olhos, ouvido, face, pescogo 307 11,4
Q10 - AC pélpebras, aparelho lacrimal e orbita 12 4,0 0,4
Qi - Anoftaimia, microftalmia, macroftaimia v 55 06
Qi2-ACdocristaino s 26 03
© Q13-ACdacamaraanteriordooho - 0 33 04
| QU4-ACdacamaraposteriordoolho - o 33 04
ais-owraACdooho 5 7% S 05
Q16 - AC ouvido com compromisso daaudiggo 22 2 08
| QI7-OutraAC do pavihdo auricular 71 230 26
| Q8-OutraAC dafaceedopescogo s 56 e
| DI8-Hgroma quistco 2 04 e
| KO7-Micrognatismo 2 202 23
Isolada 35 11,4
"""""""""""""""" Matpla 212 &8s
Q10 - Q18 - Olhos, ouvido, face, pescogo sem 274 10,1
Anomalias Cromossomicas
3,9% 0.7% -,
03% 1 26% 6% | 2%
L Aborto espontaneo L Diagnéstico pré-natal
L Feto-morto L Ao nascer
€ Interrupgao de gravidez 508% [ Até 1 semana de vida
39,7%
@ Nado-vivo [ Entre 1 e 4 semanas de vida
@ Desconhecido @ Na autdpsia

Figura 5 - Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Olho,
ouvido, face e pescogo, de acordo com resultado
da gestacéo, reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas entre 2011 e 2013.

Figura 6 — Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Olho,
ouvido, face e pescogo, de acordo com a fase de
identificacdo da 1# anomalia, reportados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre
2011 e 2013.
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3.3.3 Anomalias Congénitas do Aparelho
Circulatorio

As anomalias do aparelho circulatério man-
tém-se como as mais frequentemente reporta-
das ao RENAC com uma prevaléncia de 63,6 de
caso0s/10000 nascimentos para o total dos anos
em estudo. A gravidez terminou com o nascimen-

_Registo Nacional de
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to de uma crianga viva em 81,7% dos registos en-
viados ao RENAC. Apresentavam mdltiplas ano-
malias, dentro do mesmo grande grupo ou em
associacdo com outros grandes grupos, 75,3%
dos casos notificados. Em 40,8% destes casos
foi na fase pré-natal que pelo menos uma destas
AC foi diagnosticada.

Tabela 7 — Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho circulatério por 10000
nascimentos, de acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos

anos de 2011 a 2013.

Aparelho Circulatério

n % Prevaléncia/10000
Q20-Q28 - Aparelho Circulatério 1719 63,6
Q20 - AC camaras e comunicagdes cardiacas 114 6,6 4,2
Q21 - AC dos septos cardiacos 1010 58,8 37,4
Q22 - AC vélvulas pulmonar e tricuspide 109 6,3 4,0
Q23 - AC valvulas aortica e mitral 86 5 3,2
Q24 - Outras AC do coragao 33 1,9 1,2
Q25 - AC das grandes artérias 239 13,9 8,8
Q26 - AC das grandes veias 32 1,9 1,9
Q27 - AC do sistema vascular periférico 48 2,8 1,8
Q28 - Outras AC do aparelho circulatério 12 0,7 0,4
P83 - Hidropsis fetalis 36 2.1 1,3
Isolada 425 247
Multipla 1294 75,3
Q20-Q28 - Aparelho Circulatério sem Anomalias 1611 55,9
Cromossémicas
0
0,2% e 0.6%
270 \
12% 58% |, 20%
L Aborto espontaneo (L Diagnéstico pré-natal
15,7%
L Feto-morto [ Ao nascer
o) . .
[ Interrupgéo de gravidez 30,3% 40.8% L Ate 1 semana de vida
. [ Entre 1 e 4 semanas de vida
@ Nado-vivo
@ Na autopsia
@ Desconhecido 20,5%
@ Desconhecido

Figura 7 — Distribuic@o da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
circulatério, de acordo com resultado da gestagao,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas entre 2011 e 2013.

Figura 8 — Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
circulatério, de acordo com a fase de identificacéo
da 1# anomalia, reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas entre 2011 e 2013.
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3.3.4 Anomalias Congénitas do Aparelho
Respiratdrio

As anomalias do aparelho respiratorio man-

tém-se como as menos frequentemente repor-

tadas ao RENAC, com uma prevaléncia de 4,5

casos/10000 nascimentos, para 0S anos em

estudo. Nos casos notificados entre 2011 e 2013,

Q)

_Registo Nacional de
Anomalias Congénitas _2011/2013

70,5% apresentavam multiplas anomalias, dentro

do mesmo grande grupo ou em associacdo com
AC de outros grandes grupos. Em 70,5% destes

casos foi na fase pré-natal que pelo menos uma
destas AC foi diagnosticada. A gestagao termi-
nou com o nascimento de uma crianca viva em
63,1% dos registos enviados ao RENAC.

Tabela 8 — NUmero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho respiratorio por 10000
nascimentos, de acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos

anos de 2011 a 2013.

Aparelho Respiratério

n % Prevaléncia/10000
Q30 - Q34 - Aparelho respiratério 122 45
Q30 - AC do nariz 21 17,2 0,8
©Q31-ACdalaringe v Mo 06
| Q32-ACdatraqueiaedosbronquos 7 57 03
- Qs3-ACdopumio 13 898 27
| Q34-Outras AC do aparelho respiraterio s 33 o1
Isolada 36 29,5
""""""""""""""" Motipa 8 708
Q30 - Q34 - Aparelho respiratério sem Anomalias 106 3,9
Cromossomicas
2,5%
| 33%
[ Diagnostico pré-natal
L Aborto espontaneo
L Ao nascer
= Fetormorto 16,4% L Até 1 semana de vida
€ Interrupcdo de gravidez [ Entre 1 e 4 semanas de vida
@ Nado-vivo 70,5% @ Na autopsia
B Desconhecido

Figura 9 — Distribuic@o da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
respiratério, de acordo com resultado da gestacéo,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas entre 2011 e 2013.

Figura 10 — Distribuicdo da percentagem de casos

notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
respiratério, de acordo com a fase de identificagao

da 12 anomalia, reportados ao Registo Nacional de

Anomalias Congénitas entre 2011 e 2013.
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3.3.5 Fenda Labial e Fenda Palatina

Nos 3 anos em estudo observa-se uma pre-
valéncia de AC do grupo da Fenda Labial e/ou
Fenda do Palato de 6,2 casos/10000 nasci-
mentos. Em 52,1% dos casos notificados foram
diagnosticadas multiplas anomalias, dentro do
mesmo grande grupo ou em associacdo com

_Registo Nacional de
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outros grandes grupos. Em 51,5% das notifica-
cOes deste grande grupo, foi na fase pré-natal
que pelo menos uma das AC foi diagnosticada.
A gestagdo terminou com o0 nascimento de uma
crianca viva em 80,8% dos registos enviados ao
RENAC.

Tabela 9 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do grupo da Fenda Labial e/ou Fenda do Palato,
por 10000 nascimentos, de acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congéni-

tas nos anos de 2011 a 2013.

Fenda labial e fenda palatina

n % Prevaléncia/10000
Q35-Q37 - Fenda labial e Fenda palatina 167 6,2
Q35 - Fenda palatina 91 54,5 3,4
- Q86 -Fendalaba % 56 0
| Q37 - Fenda labial com fenda palatia 50 299 8
Isolada 80 47,9
"""""""""""""""" Matipla s st
Q35-Q37 - Fenda labial e Fenda palatina 150 5,5
sem Anomalias Cromossomicas
0,6% 0,6%
0,6% | 31% “
— Aborto espontaneo _ Diagnéstico pré-natal
L Feto-morto (L Ao nascer
43,6%

L Interrupgao de gravidez

@ Nado-vivo

Figura 11 — Distribuigao da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do grupo
da Fenda Labial e/ou Fenda do Palato, de acordo
com resultado da gestagao, reportados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre
2011 e 2013.

52,8% [ Até 1 semana de vida

[ Entre 1 e 4 semanas de vida

Figura 12 — Distribui¢c@o da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas da Fenda
Labial e/ou Fenda do Palato, de acordo com a fase
de identificacdo da 12 anomalia, reportados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre
2011 e 2013.
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3.3.6 Anomalias Congénitas do Aparelho
Digestivo

As anomalias do aparelho digestivo apresen-

tam uma prevaléncia de 11,9 casos/10000 nas-

cimentos nos anos em estudo. Em 67,3% das

notificaces recebidas observou-se a presenca

_Registo Nacional de
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de multiplas anomalias, sendo pelo menos uma
delas detetada na fase pré-natal em 54,8% dos
casos. A gravidez terminou com o nascimento de
uma crianga viva em cerca de 80% dos registos

recebidos pelo RENAC.

Tabela 10 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho digestivo por 10000 nascimen-
tos, de acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos de

2011 a 2013.

Aparelho digestivo

n % Prevaléncia/10000
Q38 - Q45 - Outras AC do aparelho digestivo 321 11,9
Q38 - Outras AC da lingua, boca e faringe 20 6,2 0,7
 Q39-ACdoessfage 68 212 25
| Q40 - Outras AC aparelho digestivo superior - B 0 05
| Q41 - Auséncia, atresia, estenose intestino delgado | 43 | B4 e
| Q42-Auséncia, atresia, estenosedocolon 67 | 209 25
© Q43-OutraACdointestno 72 224 27
| Q44 - AC vesicula biliar, vias billares e figado 20 62 07
. Q45-Outras AC aparelho digestivo “ o 44 05
© P75-lleon meconial s 8 02
Isolada 105 32,7
"""""""""""""""" Matpla 216 &3
Q38 - Q45 - Outras AC do aparelho digestivo sem 300 11
Anomalias Cromossémicas
0,3%
0,9% J 2% 0,6%
6,9%
17,1% L Aborto espontaneo 12.5% [ Diagnostico pré-natal
L Feto-morto L Ao nascer
L Interrupcéo de gravidez 54.8% [ Até 1 semana de vida
@ Nado-vivo & [ Entre 1 e 4 semanas de vida
@ Desconhecido B Desconhecido

Figura 13 — Distribuicao da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
digestivo, de acordo com resultado da gestacao,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas entre 2011 e 2013.

Figura 14 — Distribuicao da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
digestivo, de acordo com a fase de identificagao da
1% anomalia, reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas entre 2011 e 2013.

Anomalias Congénitas _2011/2013
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3.3.7 Anomalias Congénitas do Aparelho
Genital

As anomalias do aparelho genital apresentam
uma prevaléncia de 11,0 casos/10000 nascimen-
tos para o total dos anos em estudo. Em 52%
dos casos notificados observou-se a presenca

_Registo Nacional de
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de mdltiplas anomalias, tendo pelo menos uma
delas sido detetada ao nascer em 53,4% dos
casos. A gravidez terminou com o nascimento de
uma crianca viva em 84,9% dos registos envia-
dos ao RENAC.

Tabela 11 - NUmero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho genital por 10000 nascimentos, de
acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos de 2011 a 2013.

Aparelho genital

n % Prevaléncia/10000
Q50 - Q56 - AC dos drgaos genitais 298 11,0
Q50 - AC ovérios e trompas de Falopio 12 4,0 0,4
Q51-ACdodteoedocolodottero 7 24 03
| Q52-Outras AC Orgdos genitais femininos 21 o 08
| Q83-Testculonodescido &1 91 21
| Qs4-Hpospadas 2 s0 56
© Q55 - Outras AC orgdos genitais masculinos 31 04 e
| Q56- Sexoindeterminadc . 60 o7
|solada 143 48,0
"""""""""""""""" Matipla 15 80
Q50 - Q56 - AC dos 6rgaos genitais 284 10,5
sem Anomalias Cromossémica
0,3%
~0,3% O,Z%
2,0% \
L Aborto esponténeo B L Diagnostico pré-natal
L Feto-morto 352% [ Ao nascer
€ Interrupgéo de gravidez L Até 1 semana de vida
& Nado-vivo 53,4% U Entre 1 e 4 semanas de vida
@ Desconhecido @ Desconhecido

Figura 15 — Distribuic@o da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
genital de acordo com resultado da gestagao,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas entre 2011 e 2013.

Figura 16 — Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
genital, de acordo com a fase de identificagcdo da 12
anomalia, reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas entre 2011 e 2013.
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3.3.8 Anomalias Congénitas do Aparelho
Urinario

As AC do aparelho urinario sdo das mais frequen-

tes com uma prevaléncia de 25,6 casos/10000

nascimentos para 0s anos em estudo. Dentro

deste grande grupo, verifica-se que o conjun-

to de anomalias mais observadas se insere no

_Registo Nacional de
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grupo das lesdes obstrutivas, com uma prevalén-
cia de 14,1 casos/10000 nascimentos. Em cerca
de 92% das notificagbes recebidas, foi na fase
pré-natal que pelo menos uma destas anoma-
lias foi detetada. A gravidez terminou com o nas-
cimento de uma crianca viva em 76% dos casos
enviados ao RENAC.

Tabela 12 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas do Aparelho urinério por 10000 nascimen-
tos, de acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos de

2011 a 2013.
Aparelho urinario
n % Prevaléncia/10000
Q60 - Q64 - Aparelho Urinario 691 25,6
QB0 - Agenesia renal e outras redugdes do rim 106 15,3 3,9
- Q61 -Doenca quisticadorim 04 IR I 38
| Q62 - AC obstrutivas bacinete e AC do ureter 81 osst wi
©Q83-OutrasACdorim 3 54 o
| Q64-ACdoaparehho urinario 68 o1 25
Isolada 306 44,3
""""""""""""""" Matpla . 8s 857
Q60 - Q64 - Aparelho Urinario 669 24,7
sem Anomalias Cromossémica
0,9%
07% 12% |
14%
36% | 12%
[ Diagnostico pré-natal
L Aborto espontaneo @ Ao nascer
& Feto-morto L Até 1 semana de vida
@ Interrupgao de gravidez [ Entre 1 e 4 semanas de vida
@ Nado-vivo @ Na autépsia
@ Desconhecido e @ Desconhecido

Figura 17 — Distribuicao da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
urinario de acordo com resultado da gestacéo,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas entre 2011 e 2013.

Figura 18 — Distribuic&o da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas do Aparelho
urinario, de acordo com a fase de identificagdo da
1% anomalia, reportados ao Registo Nacional de
Anomalias Congénitas entre 2011 e 2013.
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3.3.9 Anomalias Congénitas e Deformacdes
do Sistema Musculo-esquelético

As anomalias congénitas e as deformacoes
do sistema musculo-esquelético s@o o segun-
do grupo mais reportado ao RENAC e entre
2011 e 2013 a prevaléncia destas AC foi de 36,6

_Registo Nacional de
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®

caso0s/10000 nascimentos. Em 61,9% dos casos

notificados observou-se a presenga de multiplas
anomalias, dentro do mesmo grande grupo ou em

associacao com outros grandes grupos. A gravi-

dez terminou com o nascimento de uma crianca

viva em 72% dos casos enviados ao RENAC.

Tabela 13 - Numero total e prevaléncia de Anomalias Congénitas e Deformacdes do Sistema Musculo-
esquelético por 10000 nascimentos, de acordo com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de

Anomalias Congénitas nos anos de 2011 a 2013.

Deformagoes do Sistema MUsculo-esquelético

n % Prevaléncia/10000

Q65 - Q79 - AC e deformagdes osteomusculares 990 36,6

Q65 - AC da anca 107 10,8 4,0
| Q66- Deformages congénitas dops 24 a7 9
Q67 - Deformagdes da cabega, face, coluna, torax | 46 o o
© Q68 - Outras deformagdes osteomusculares o e 6
- Q69-Polidactia 26 27 7
- Q70-Sindactta 79 s 29
- Q71 - Anomalias redugdo membro superior 78 79 30
| Q72- Anomalias redugdo membro inferior 23 23 08
Q73 - Defeitos reducéo membro néo especificado s 04 02
- Q74-Outras AC dos membros o 0 5
| Q75- Outras AC dos ossos do cranio e daface 33 33 2o
| Q76-ACcolunavertebral e ossos dotorax 30 a1 "o
Q77 - Osteocondrodisplasia ossos longos e coluna - “ o R 05
- Q78 - Outras osteocondrodisplasias s 05 02
| Q79 - AC sistema osteomusoular néo classificadas 8 89 51
K40 - Hémiaingunal 6 06 02
| Kd2-Hémniaumbilcal s 03 o

Isolada 377 38,1
Multipla 613 61,9
Q65 - Q79 - AC e deformagdes osteomusculares sem 936 34,6

Anomalias Cromossomicas
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0,2%

Aborto espontaneo
Feto-morto

Interrupcgéo de gravidez
Nado-vivo

Desconhecido

Figura 19 — Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas e
Deformacdes do sistema musculo-esquelético de
acordo com resultado da gestagao, reportados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre
2011 e 2013.

_Registo Nacional de
Anomalias Congénitas 2011/2013

0,7%
|
11% “
| 0,1%
6,5% Diagnéstico pré-natal
Ao nascer
Até 1 semana de vida
40,1% 51,5%

Entre 1 e 4 semanas de vida

Na autopsia

® &0 0C B @

Desconhecido

Figura 20 — Distribuigao da percentagem de casos
notificados com Anomalias Congénitas e
Deformagdes do sistema musculo-esquelético, de
acordo com a fase de identificacdo da 1# anomalia,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas entre 2011 e 2013.
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3.3.10 Outras Anomalias Congénitas

No grupo da CID 10 denominado “Outras ano-
malias congénitas”, onde se inserem as sindro-
mes genéticas, observou-se uma prevaléncia de
6,6 casos/10000 nascimentos, para 0s anos em
estudo. Em 73,6% das notificacoes foi registado

_Registo Nacional de
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0 nascimento de uma crianca viva, tendo 43,3%

das
em
das

AC sido diagnosticadas na fase pré-natal e
42 1% dos casos ao nascer. Foram notifica-
multiplas AC em 52,3% dos casos enviados

ao RENAC.

Tabela 14 - Numero total e prevaléncia de Outras Anomalias Congénitas por 10000 nascimentos, de acordo
com CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos de 2011 a 2013.

Outras Anomalias Congénitas

n % Prevaléncia/10000

Q60 - Q64 - Outras Anomalias Congénitas 178 6,6

Q80 - Ictiose congénita 5 2,8 0,2
| Q81 -Epidermolise bohosa s o o1
Q82-OutasACdapele 28 57 o
""""" Q83-ACdamama 2 41 ot
| Q84-Outras ACdotegumento N 07 o7
| Q85-Outras facomatoses s 23 02
| Q86-AC por causas exogenas s o o1
| Q87-OutrassindromescomAC & 287 o
s9-owrasAC o a5 e
| Ol -Teratoma sacrococcigeo > Two o1
| C49-Teratoma cervieal s 28 02
| D82-Sindrome Di George T 39 03

Isolada 85 47,7

""""""""""""""" Matpla e os3

Q80 - Q89 - Outras Anomalias Congénitas sem 171 6,3

Anomalias Cromossémicas

2,2% 1.1%
7% 34% | 06%

22,5%
L Aborto espontaneo

[ Feto-morto
L Interrupgao de gravidez

@ Nado-vivo

Figura 21 - Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Outras Anomalias Congénitas de
acordo com resultado da gestagao, reportados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre
2011 e 2013.

Diagnéstico pré-natal

9,6%
Ao nascer

43,3% Até 1 semana de vida
Entre 1 e 4 semanas de vida
42,1% Na autopsia

Desconhecido

(LR

Figura 22 - Distribuigao da percentagem de casos
notificados com Outras Anomalias Congénitas, de
acordo com a fase de identificacdo da 1% anomalia,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias
Congénitas entre 2011 e 2013.
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3.3.11 Anomalias cromossémicas nao
classificadas em outro local

A prevaléncia de notificacdes com anomalias
cromossémicas foi de 25,8 casos/10000 nas-
cimentos. Em 65,1% dos registos enviados ao

®
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RENAC, os pais optaram pela interrupgao médica
da gravidez sempre que o feto era portador de
uma anomalia deste grande grupo. Estas patolo-
gias foram detetadas na fase pré-natal em cerca

de 84% das notificacdes recebidas.

Tabela 15 - NUmero total e prevaléncia de Anomalias Cromossémicas por 10000 nascimentos, de acordo com
CID 10, nos casos enviados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas nos anos de 2011 a 2013.

Anomalias cromossémicas

Q90 - Q99- Anomalias cromossdmicas

Q90 - Sindrome de Down

Q91 - Sindrome de Edwards e Patau

Q92 - Outras trissomias e trissomias parciais

Q93 - Monossomias e delegdes dos autossomas

Q95 - Rearranjos equilibrados e marcadores

Q96 - Sindrome de Turner

Q97 - Outras AC cromossomas sexuais femininos

Q98 - Outras AC cromossomas sexuais masculinos

Q99 - Outras anomalias dos cromossomas
Isolada

Mdltipla

f2,9%
0,3% |
L 1T%
L Aborto espontaneo
30,0%

[ Feto-morto
[ Interrupcéo de gravidez

65.1% @ Nado-vivo

, 170

@ Desconhecido

Figura 23 - Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Cromossomicas de
acordo com resultado da gestagao, reportados ao
Registo Nacional de Anomalias Congénitas entre
2011 e 2013.

n
697
371
133

%

53,2
19,1
8,7
5,3
3,2
5,7
0,6
2,6
1,6
66,7
33,3

0,3%

1,7%

13,2%

| 0,4%

|1-0,4%

83,9%

Prevaléncia/10000

[C I R O O

25,8
13,7
4,9
2,3
1,4
0,8
1,5
0,2
0,7
0,4

Diagnéstico pré-natal

Ao nascer

Até 1 semana de vida

Entre 1 e 4 semanas de vida
Na autopsia

Desconhecido

Figura 24 — Distribuicdo da percentagem de casos
notificados com Anomalias Cromossémicas, de
acordo com a fase de identificagdo da 1# anomalia,
reportados ao Registo Nacional de Anomalias

Congénitas entre 2011 e 2013.
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A destacar

= O aumento da prevaléncia de AC nos anos em
estudo, muito provavelmente reflexo do au-
mento de notificacdes recebidas, mercé do
esforco de todos 0s colegas que tém colabo-
rado com o RENAC nestes anos.

= Observou-se um aumento da percentagem de
detecao de AC na fase pré-natal, em compara-
¢80 com anos anteriores, 0 que mostra 0 bom
desempenho dos centros de diagnostico pré-
natal.

= Entre 0s anos 2011 a 2013, as cardiopatias
congénitas continuam a constituir o grupo de
AC mais prevalente (63,6 casos/10000 nas-
cimentos) seguido do grupo das anoma-
lias do sistema musculo-esquelético (36,6
casos/10000 nascimentos). Também se evi-
denciam com frequéncias elevadas, as ano-
malias cromossomicas e as AC do sistema
urinario (cerca de 25 casos por 10000 nasci-
mentos para cada grupo).

= A interrupcdo médica da gravidez foi a opgao
mais escolhida quando, através das técni-
cas de diagnostico pré-natal, foram detetadas
anomalias cromossémicas (65,1%) ou AC do
SNC (63%). Nestes grandes grupos, também
se verificaram as percentagens mais elevadas
de casos detetados na fase pré-natal, respeti-
vamente, e 83,9%.

_Registo Nacional de
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= Segundo os dados enviados ao RENAC, as
técnicas de diagnostico pré-natal permitiram
detetar, durante a gestagéo, 91,8% das AC do
sistema urinario, 88,0% das anomalias cro-
mossomicas, 84,9% das patologias do apare-
lho genital e 80,8% das patologias do grupo
das fendas labiais e/ou do palato.

= No grande grupo das AC do aparelho genital
verificou-se a maior percentagem de anoma-
lias detetadas ao nascer (53,4%), e no grupo
das cardiopatias cerca de 30% da patologia foi
diagnosticada durante a 1* semana de vida do
recém-nascido.

= A distribuicdo geografica dos nascimentos
com AC para os anos em estudo, permite
identificar alguns aglomerados de valores ele-
vados. No entanto, a interpretagdo destes
aglomerados terd que ser complementada
com estudos futuros.
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