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Registo Nacional de Anomalias Congénitas 
Centros que notificaram casos nascidos no período entre 2011 e 2019  

Centro: Abrantes

Centro Hospitalar Médio Tejo, EPE – Hospital de Abrantes – Serviço de Obstetrícia

Centro: Almada 

Hospital Garcia de Orta, EPE – Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia

Centro: Amadora

Hospital Professor Doutor Fernando da Fonseca, EPE – Serviço de Pediatria  /  Neonatologia e Serviço 
de Obstetrícia

Centro: Angra do Heroísmo

Hospital do Santo Espírito da I lha Terceira, EPER – Serviço de Pediatria

Centro: Aveiro

Centro Hospitalar do Baixo Vouga, EPE – Hospital Infante D. Pedro – Serviço de Obstetrícia

Centro: Barreiro 

Centro Hospitalar Barreiro Monti jo, EPE – Serviço de Pediatria

Centro: Beja 

Unidade Local de Saúde do Baixo Alentejo, EPE – Hospital José Joaquim Fernandes – 
Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia

Centro: Bissaya Barreto  

Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, EPE – Maternidade Bissaya Barreto – 
Serviço de Obstetrícia B e Serviço de Neonatologia

Centro: Braga  

Hospital de Braga, EPE – Serviço de Obstetrícia e Unidade de Diagnóstico Pré-Natal

Centro: Caldas da Rainha 

Centro Hospitalar do Oeste, EPE – Unidade das Caldas da Rainha – Serviço de Pediatria

Centro: Cascais  

Hospital de Cascais Dr. José de Almeida – Serviço de Pediatria

Centro: Castelo Branco  

Unidade Local de Saúde Castelo Branco, EPE – Hospital Amato Lusitano – Serviço de Pediatria

Centro: Covilhã 

Centro Hospitalar Universitário da Cova da Beira, EPE – Hospital da Pêro da Covilhã – 
Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia

Centro: CUF Descobertas

Hospital CUF Descobertas – Unidade de Neonatologia

Centro: CUF Porto

Hospital CUF Porto – Unidade de Neonatologia

r
Regiões 2011-2019

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas



4

Centro: Daniel de Matos 

Centro Hospitalar e Universitário de Coimbra, EPE – Maternidade Daniel de Matos – 
Serviço de Obstetrícia A e Serviço de Pediatria A

Centro: Estefânia

Centro Hospitalar Universitário de Lisboa Central, EPE – Hospital D. Estefânia – 
Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais

Centro: Évora 

Hospital do Espírito Santo de Évora, EPE – Serviço de Pediatria

Centro: Faro

Centro Hospitalar Universitário do Algarve, EPE – Hospital de Faro – 
Serviço de Obstetrícia e Serviço de Pediatria

Centro: Feira

Centro Hospitalar Entre o Douro e Vouga, EPE – Serviço de Obstetrícia e Serviço de Pediatria

Centro: Funchal

Centro Hospitalar do Funchal – Serviço de Obstetrícia e Serviço de Pediatria

Centro: Guarda

Unidade Local de Saúde da Guarda, EPE – Serviço de Pediatria  /  Neonatologia

Centro: Guimarães

Hospital da Senhora da Oliveira Guimarães, EPE – Serviço de Neonatologia e Serviço de Obstetrícia

Centro: HPP Lusíadas

Hospital Lusíadas Lisboa – Unidade de Neonatologia

Centro: Hospital da Luz

Hospital da Luz – Serviço de Neonatologia

Centro: Júlio Diniz

Centro Hospitalar Universitário do Porto, EPE – Maternidade Júlio Dinis – 
Cuidados Intensivos Neonatais e Pediátricos e Serviço de Obstetrícia

Centro: Leiria

Centro Hospitalar de Leir ia, EPE – Serviço de Pediatria

Centro: Loures

Hospital Beatriz Ângelo – Serviço de Neonatologia e Serviço de Obstetrícia  /  Diagnóstico Pré-natal

Centro: MAC 

Centro Hospitalar Universitário de Lisboa Central, EPE – Maternidade Dr. Alfredo Costa – 
Serviço de Pediatria

Centro: Matosinhos

Unidade Local de Saúde de Matosinhos, EPE – Hospital Pedro Hispano – 
Serviço de Neonatologia e Serviço de Obstetrícia  /  Diagnóstico Pré-natal

Centro: Ponta Delgada

Hospital do Divino Espírito Santo de Ponta Delgada, EPE – 
Serviço de Pediatria  /  Unidade Neonatologia e Serviço de Obstetrícia
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Centro: Portalegre 

Unidade Local de Saúde do Norte Alentejano, EPE – Hospital Doutor José Maria Grande – 
Serviço de Pediatria

Centro: Portimão 

Centro Hospitalar Universitário do Algarve, EPE – Hospital de Portimão – Serviço de Pediatria

Centro: Póvoa Varzim/Vila do Conde

Centro Hospitalar Póvoa do Varzim  /  Vila do Conde – Unidade Póvoa do Varzim – 
Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia

Centro: S. Francisco Xavier

Centro Hospitalar de Lisboa Ocidental, EPE – Hospital S. Francisco Xavier – 
Unidade de Neonatologia e Serviço de Obstetrícia  /  Unidade de Diagnóstico Pré-natal

Centro: S. João

Centro Hospitalar Universitário de S. João, EPE – Serviço de Obstetrícia e Serviço de Pediatria

Centro: SAMS

Hospital do SAMS – Serviço de Neonatologia e Serviço de Obstetrícia

Centro: Santarém

Hospital Distr ital de Santarém, EPE – Serviço de Obstetrícia e Serviço de Pediatria

Centro: Setúbal 

Centro Hospitalar de Setúbal, EPE – Hospital S. Bernardo – 
Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia

Centro: Santa Maria 

Centro Hospitalar Universitário Lisboa Norte, EPE Hospital de Sta. Maria – Serviço de Genética 
(recebe registos dos Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia)

Centro: Tâmega e Sousa 

Centro Hospitalar Tâmega e Sousa, EPE – Hospital Padre Américo – Serviço de Pediatria

Centro: Viana Castelo

Unidade Local de Saúde do Alto Minho, EPE – Hospital de Santa Luzia – 
Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia 

Centro: Vila Franca de Xira

Hospital Vi la Franca de Xira, EPE – Serviço de Neonatologia 

Centro: Vila Nova Famalicão

Centro Hospitalar do Médio Ave, EPE – Unidade Hospitalar de Famalicão – 
Serviço de Obstetrícia e Serviço de Pediatria  /  Neonatologia

Centro: Vila Nova de Gaia

Centro Hospitalar Vi la Nova de Gaia/Espinho, EPE – 
Unidade de Neonatologia I I e Serviço de Obstetrícia

Centro: Vila Real

Centro Hospitalar de Trás-os-Montes e Alto Douro, EPE – Unidade Hospitalar de Vila Real – 
Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia

Centro: Viseu

Centro Hospitalar Tondela Viseu, EPE – Serviço de Pediatria e Serviço de Obstetrícia
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Lista de abreviaturas, siglas e acrónimos

AC – Anomalias Congénitas

AML – Área Metropolitana de Lisboa

Ap. – Aparelho

Ap. Genit. – Aparelho Genital

Ap. Resp. – Aparelho Respiratório

Ap. Urin. – Aparelho Urinário

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

DPN – Diagnóstico Pré-Natal

DTN – Defeitos do Tubo Neural

EUROCAT – European Surveillance of Congenital Anomalies

FM – Feto-morto

IG – Idade de Gestação

IMG – Interrupção Médica da Gravidez

INE – Instituto Nacional de Estatística

INSA – Instituto Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge

LISA – Local Indicators of Spatial Association

NUTS – Nomenclatura das Unidades Territoriais para Fins Estatísticos

NV – Nado-vivo

RAA – Região Autónoma dos Açores

RAM – Região Autónoma da Madeira

RENAC – Registo Nacional de Anomalias Congénitas

RN – Recém-nascido

SIG – Sistema de Informação Geográfica

SNC – Sistema Nervoso Central     

SME – Sistema Músculo-esquelético                                                                                                                             
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Resumo

O Registo Nacional de Anomalias Congéni-

tas (RENAC) é um instrumento estratégico na 

monitor ização e vigi lância epidemiológica das 

anomalias congénitas (AC) em Por tugal. É um 

registo nosológico de base populacional, que 

recebe notif icações de nascimentos com AC 

que ocorreram em estabelecimentos hospita-

lares públicos e privados, no Continente e nas 

Regiões Autónomas dos Açores e da Madeira.

O presente relatório, que resulta da notificação 

de casos com AC no período entre 2011 a 2019, 

analisa a distribuição e características dos nas-

cimentos com AC (Nados-vivos, Fetos-mortos e 

Interrupções da gravidez, após o diagnóstico de 

pelo menos uma AC grave) por área de residência 

da mãe durante a gravidez, segundo as regiões 

NUTS II:  Norte, Centro, Área Metropolitana de 

Lisboa, Alentejo, Algarve, Região Autónoma dos 

Açores e Região Autónoma da Madeira.

Entre 2011 e 2019, foram notif icadas ao RENAC 

11931 casos com AC, o que resulta numa pre-

valência de 151,6 casos/10000 nascimentos 

para o total dos anos em observação. 

As prevalências mais elevadas de AC a nível 

nacional, distr ibuídas por grande grupo da 

CID 10 tanto a nível nacional como euro-

peu, são semelhantes, merecendo destaque 

as AC Cardíacas (45,2 casos/10000 nasci-

mentos vs. 81,8 casos/10000 nascimentos), 

seguidas das AC do Sistema Músculo-  esque-

lético (32,8 casos/10000 nascimentos vs. 

46,6 casos/10000 nascimentos), AC cromos-

sómicas (31,7 casos/10000 nascimentos vs. 

39,8 casos/10000 nascimentos) e as AC do 

Aparelho Urinário (25,0 casos/10000 nasci-

mentos vs. 35,0 casos/10000 nascimentos).

Observa-se, também, a nível nacional, um 

aumento da percentagem de casos com AC 

detetadas na fase pré-natal que passou de 

51,4% em 2011 para 62,9% em 2019.

A nível regional destaca-se diferenças em algu-

mas características sócio demográficas mater-

nas, observando-se na Área Metropolitana de 

Lisboa e no Algarve uma percentagem supe-

rior a 20% de partos com AC em mulheres com 

nacionalidades não portuguesa. Também nos 

hábitos de consumo das grávidas se observa-

ram diferenças, que podem influenciar a vigi-

lância da gravidez. 

Estes resultados reforçam a importância, por 

um lado, de uma notif icação sistemática e con-

tinua de casos ao RENAC, que permita uma 

análise geográfica mais completa, e por outro, 

a relevância da comparação entre regiões, de 

modo a fornecer informação que possibil ite 

aos profissionais ajustar os serviços prestados 

à realidade epidemiológica, e aos decisores 

políticos promoverem e desenharem políticas 

e medidas de prevenção na área das AC, em 

Portugal e adaptadas à realidade regional.
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1. Introdução

O Registo Nacional de Anomalias Congénitas 

(RENAC) é um instrumento estratégico na vigi-

lância epidemiológica das anomalias congéni-

tas (AC) que ocorrem em Portugal. É um registo 

nosológico de base populacional, que recebe 

notif icações de nascimentos com AC que ocor-

reram no Continente e nas Regiões Autónomas 

dos Açores e da Madeira.

São objetivos do RENAC:

A coordenação do RENAC encontra-se no 

Depar tamento de Epidemiologia do Instituto 

Nacional de Saúde Doutor Ricardo Jorge, IP 

(INSA) desde 2007  
1.

Face aos objetivos do RENAC, o presente rela-

tório analisa a distribuição e características dos 

nascimentos com AC (Nados-vivos, Fetos-mor-

tos e Interrupções da gravidez, após o diagnos-

tico de AC grave) por área de residência da 

mãe durante a gravidez, segundo NUTS II (No-

menclatura das Unidades Territoriais para Fins 

Estatísticos, nível II)  , em vigor em 2023: Norte, 

Centro, Área Metropolitana de Lisboa, Alentejo, 

Algarve, Região Autónoma dos Açores e Região 

Autónoma da Madeira. Assim, todas as análises 

são realizadas tendo como referência a área de 

residência da mãe, independentemente do hos-

pital onde decorreu o nascimento.

Este relatório segue uma estrutura semelhante 

à dos relatórios anteriores realizados com os 

dados nacionais e que podem ser consultados 

em: https://repositorio.insa.pt/.
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• Estimar a prevalência das AC em Portugal 

e caracterizar a sua epidemiologia, nomeada-

mente a evolução temporal, a distribuição geo-

gráfica por área de residência da mãe durante 

a gravidez, e a distribuição por características 

sociodemográficas da mãe e do pai;

• Estabelecer e manter um sistema de vigilân-

cia epidemiológica que permita detetar a ocor-

rência de agregados de AC no espaço e no 

tempo, promover a sua análise epidemiológica 

e divulgar o resultado dessa análise; 

• Avaliar a efetividade de medidas de preven-

ção primária na área das AC e avaliar o impacte 

do diagnóstico pré-natal (DPN);

• Manter uma base de dados nacional, dispo-

nível para a comunidade científ ica, a partir da 

qual seja possível realizar estudos epidemioló-

gicos na área das AC; 

• Participar na European Surveil lence of Con-

genital Anomalies – EUROCAT - colaborando 

na investigação sobre as causas e a prevenção 

de nascimentos com AC, o seu tratamento e os 

cuidados prestados às crianças afetadas.
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2. Materiais e Métodos

2.1.  Definições

São notif icados ao RENAC, todos os nascimen-

tos com anomalias estruturais major, associa-

das, ou não, a anomalias minor, assim como as 

anomalias cromossómicas observadas em:

    1. Nados-vivos (NV), sempre que detetadas 

até ao f inal do período neonatal; 

    2. Fetos mortos (FM), com idade gestacional 

igual ou superior a 20 semanas; 

    3. Fetos submetidos a interrupção médica da 

gravidez (IMG), após o diagnóstico de uma AC 

grave, independentemente da idade gestacional. 

Define-se como uma anomalia major um defei-

to estrutural do corpo e, ou, de um órgão, que 

compromete a viabilidade do individuo e requer 

tratamento médico ou cirúrgico. Uma anomalia 

minor é definida como uma alteração estrutural 

compatível com a vida e que não requer neces-

sariamente tratamento, sendo, muitas vezes, 

considerada uma variante do normal  
2. São ex-

cluídos da notif icação ao RENAC todos os nas-

cimentos com defeitos metabólicos ou defeitos 

funcionais, deformações ou lesões devidas a 

traumatismo de parto, ou anomalias estruturais 

minor isoladas (lista de anomalias no Anexo IV ).

É considerada “anomalia isolada” qualquer ano-

malia major que tenha ocorrido isolada (acom-

panhada, ou não, de anomalia(s) minor), ou uma 

sequência conhecida em que várias anomalias 

ocorrem em cascata como consequência de 

uma AC primária. É considerada “anomalia múl-

tipla” a ocorrência de duas ou mais anomalias 

major não relacionadas entre si  
2.

2.2.  Dados

As principais fontes de informação uti l izadas 

para este estudo foram os centros hospitala-

res e universitários, unidades locais de saúde 

e hospitais públicos e privados, l istados no iní-

cio deste relatório. Embora todas as entidades 

tenham colaborado de forma voluntária, algu-

mas participaram de modo irregular, isto é, ou 

não reportaram casos em todos os anos em 

estudo, ou só um dos serviços (pediatr ia ou 

obstetrícia) reportou casos ao RENAC. 

A notif icação foi efetuada através do preenchi-

mento de um questionário disponível na plata-

forma informática utilizada nos anos em estudo 

alojada no sistema informático interno do INSA, 

e acessível apenas à equipa central do RENAC, 

sediada no Departamento de Epidemiologia.

O questionário de notificação abrange diversas 

áreas (Anexo III), entre as quais se salientam: 
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• dados da gestação, incluindo o diagnóstico 

pré-natal e o par to; 

• dados da histór ia pessoal e famil iar dos 

progenitores; 

• descrição pormenorizada das anomalias 

observadas;

• dados laboratoriais ou anatomopatológicos, 

quando existentes.

r
Regiões 2011-2019

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas



A informação recolhida para cada caso é anóni-

ma e apenas o médico notificador em cada 

serviço hospitalar pode aceder ao respetivo 

processo clínico, através de um número de có-

digo único para cada notificação enviada ao 

RENAC. Toda a informação anonimizada exis-

tente no registo central, nas instalações do 

INSA, está protegida por meios informáticos e é 

de acesso reservado apenas aos elementos da 

equipa central do RENAC.

2.3.  Validação de dados

Cada uma das notificações recebidas foi verifi-

cada pela equipa central do RENAC que validou 

a congruência de todas as informações e codifi-

cou as AC, sempre que necessário, de acordo 

com a 10ª versão da Classificação Internacional 

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

efetuados procedimentos de validação da base 

de dados com recurso a rotinas de validação 

pré-definidas. Estas rotinas de validação permi-

tem detetar e eliminar os registos duplicados, 

ou os que não se inserem nos critérios de inclu-

são no RENAC. Os procedimentos realizados a 

nível central não alteram o diagnóstico clínico 

realizado pelos médicos nos serviços hospitala-

res participantes.

A extração da base de dados para análise e 

produção deste relatór io foi real izada em maio 

de 2023. Foi efetuada a veri f icação, conf ir-

mação e correção de valores omissos, incon-

gruentes ou impossíveis. Para esta val idação 

recorreu-se essencialmente a estatísticas 

descritivas (tabelas de frequência univar iada 

e tabelas de cruzamento entre duas ou mais 

variáveis). Sempre que necessário foram con-

tactados os médicos que são os pontos focais 

de contacto do RENAC em cada um dos ser-

viços notif icadores, para esclarecimento de 

questões relevantes para a qualidade f inal da 

base de dados.

2.4.  Proteção de dados

A notificação e o tratamento de dados não ca-

recem de consentimento escrito, fundamenta-

do pelo interesse publico importante do RENAC 

(Autorização nº 13484/2017), dando-se cumpri-

mento à Lei da Proteção de Dados e à Lei de In-

vestigação Clínica  
4.

2.5.  Análise estatística

A análise dos dados incluiu, para as variáveis 

categóricas, a estimativa das frequências ab-

solutas (contagens) e relativas (percentagens).

É de notar que no cálculo da taxa de prevalên-

cia global de casos com AC, foram contabiliza-

dos cada um dos nascimentos, i.e., cada caso 

foi contabilizado uma única vez, utilizando a fór-

mula descrita abaixo: 
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Prevalência de casos com AC=
Nº de casos (NV+FM+IMG)
Total de nascimentos
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No cálculo da prevalência de cada AC, o nume-

rador foi constituído pelo número total de casos 

notificados com a AC em estudo e o denomina-

dor foi constituído pelo total de nascimentos (N-

V+FM) em cada ano, de acordo com os dados 

disponibilizados pelo Instituto Nacional de Esta-

tística (INE)5. Devido à ocorrência de múltiplas 

anomalias em alguns casos, o número total de 

AC reportadas é diferente do número total de 

casos notificados.

Neste relatór io, as taxas de prevalência de AC 

são expressas em número de casos por cada 

10000 nascimentos (/10000 nascimentos), 

como nos relatór ios anter iores e seguindo as 

recomendações do Registo Europeu de Ano-

malias Congénitas (EUROCAT).

2.6.  Mapeamento da distribuição geográ-

fica e análise espacial do número total de 

casos de Anomalias Congénitas 

Apesar da notificação dos casos ao RENAC ter 

origem hospitalar, a sua análise epidemiológica e 

geográfica é sempre realizada com base no local 

de residência das mães. Esta abordagem é im-

portante para aumentar o conhecimento acerca 

da epidemiologia das AC, uma vez que é durante 

a gravidez que se terão feito sentir as exposições 

teratogénicas que podem explicar a ocorrência 

de uma ou mais AC. Enquanto as exposições as-

sociadas ao seguimento clínico são acessíveis 

através dos próprios pais e médicos, as exposi-

ções ambientais são de mais difícil avaliação, 

pelo que a análise por local de residência da mãe 

durante a gestação é importante.

Assim, neste relatório são apresentados mapas 

que ilustram a distribuição geográfica das taxas 

de prevalência de casos com AC por concelho 

de residência das grávidas. 

Considerando que a frequência anual de nas-

cimentos com AC é baixa, ou associada a uma 

possível subnotif icação de casos, ou associa-

da ao facto de muitas AC serem raras, foi apl i-

cada a metodologia de agregação temporal 

dos dados, de modo a minimizar possíveis si-

tuações de instabil idade estatística associa-

da aos pequenos números. Assim, os mapas 

das taxas de prevalência foram construídos 

em três agregados de séries temporais: 2011-

-2014, 2015-2019 e 2011-2019, estrati f icadas 

por NUTS II e por concelhos. 

Os mapas com a análise de cluster por conce-

lho, foram elaborados de acordo com as séries 

temporais de prevalência, e para cada ano do 

período em estudo (Anexo I).

Nestes mapas, as taxas de prevalência obser-

vadas foram distribuídas por categorias que se 

baseiam nos valores de prevalência internacio-

nalmente esperados de 200 a 300 casos com 

AC por 10000 nascimentos por ano6.

Foi também realizada a análise de aglomera-

dos espaciais das taxas de prevalência do total 

de casos com AC, através do Índice Global de 

Moran I e do Índice Local de Moran I (LISA: 

Local Indicators of Spatial Association). Nesta 

análise foram excluídas ambas as Regiões Au-

tónomas devido ao reduzido número de conce-

lhos existentes nas ilhas.
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O Índice Global de Moran I indica o valor de 

auto correlação espacial das AC para a totalida-

de da área geográfica em análise, isto é, Portu-

gal continental. O LISA, por sua vez, indica o 

valor local da auto correlação espacial de uma 

unidade de análise (neste caso, um concelho) 

tendo em conta o valor que a variável tem neste 

e nos concelhos vizinhos, através do cálculo do 

z-score, usando a análise do vizinho mais próxi-

mo. Nestas análises utilizou-se como critério de 

vizinhança o método da distância inversa, que 

no processamento dos dados de determinado 

concelho, atribuiu maior influência aos valores 

dos concelhos vizinhos do que aos valores dos 

concelhos que estão mais distantes  
7-9. 

O algoritmo de cálculo do LISA classif ica como 

clusters de valores alto-alto, os concelhos com 

valores de z-score alto, rodeados completa-

mente por concelhos de valor de z-score alto, 

e como clusters de valores baixo-baixo os con-

celhos com valores de z-score baixo, rodeados 

completamente por concelhos de valor de z-s-

core baixo, util izando-se para o efeito os se-

guintes valores: < -1.96 ou > +1.96  
7,8. O p-value 

considerado para a classif icação de clusters 

estatisticamente signif icativos foi de 0,05. Para 

verif icar se existe aleatoriedade na distribui-

ção dos valores de cluster foram calculadas 

999 permutações, com um pseudo p-value de 

0,001, para cada observação  
7-9.

Todos os mapas foram elaborados através do 

sof tware de Sistemas de Informação Geográf i-

ca (SIG), ArcGIS 10.8, tendo por base a Carta 

Administrativa Oficial de Portugal  
10.

2.7.  Indicadores com interesse para a 

Saúde Pública

É apresentado neste relatório um indicador com 

interesse para a Saúde Pública, o qual está de 

acordo com a proposta da Organização Mun-

dial de Saúde, e já apresentado em relatórios 

anteriores do RENAC com dados nacionais  
11  :

    • Proporção de casos com AC potencialmen-

te detetáveis ecograficamente durante a gravi-

dez, cujo diagnóstico foi realizado no período 

pré-natal. 

    - Contribui para avaliar a atividade do DPN a 

nível nacional e regional.

Este indicador apresenta a frequência absoluta 

de cada AC específica para o total dos anos em 

estudo, assim como a frequência, absoluta e 

relativa, para cada AC que foi detetada ecogra-

ficamente. É ainda apresentada a distribuição 

deste DPN ecográfico pelos três momentos de 

ecografia preconizados para a vigilância da gra-

videz (<14 semanas de gestação; 14-22 sema-

nas de gestação; >22 semanas de gestação)  
12.
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3. Resultados

3.1.  Resultados  Nacionais

3.1.1.  Características gerais dos casos com 

Anomalias Congénitas a nível nacional 

Entre 2011 e 2019 o RENAC recebeu 11931 

notif icações de casos com AC, o que resulta 

numa prevalência de 151,6 casos/10000 nasci-

mentos para o total dos anos em observação. 

A prevalência anual está calculada na Tabela 1, 

e considerando os valores de prevalência inter-

nacionalmente esperados de 200 a 300 casos 

com AC por 10000 nascimentos por ano, refle-

te alguma subnotificação de casos muito prova-

velmente resultante da irregular notificação de 

AC ao RENAC. 

Nesta última década (entre 2011 e 2019) obser-

va-se um aumento dos valores de prevalência 

de AC, relacionado com o aumento da notif ica-

ção, mas ainda inferior aos valores esperados 

de acordo com os critérios internacionais (200 

a 300 casos por 10000 nascimentos)  
13 como 

se observa na Figura 1.
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Tabela 1 – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000

nascimentos) de casos com Anomalias Congénitas em Portugal, entre 2011 e 2019, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

(%)
Número de 

nascimentos*
Pervalência

/10000

2011

2012

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

1087

1209

1290

1428

1427

1450

1417

1304

1319

9,1

10,1

10,8

12,0

12,0

12,2

11,9

10,9

11,1

97150

90168

83032

82666

85797

87430

86437

87340

86891

111,9

134,1

155,4

172,7

166,3

165,8

163,9

149,3

151,8

Tota l 11931 786911 151,6

* Fonte: Inst i tuto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Nas Tabelas 2 e 3 descrevem-se as caracterís-

ticas dos casos notificados para o conjunto dos 

anos em estudo (2011 a 2019). 

A gestação terminou no nascimento de uma 

criança viva em 70% dos casos notif icados. 

Após o diagnóstico de uma malformação fetal 

grave, 27,5% dos progenitores optou pela in-

terrupção médica da gravidez (IMG). Nas res-

tantes notif icações o desfecho foi a morte fetal 

(1,3%) ou o aborto espontâneo (1,1%).

Nos casos notif icados de AC, o sexo masculino 

foi o mais frequente (55,6% vs. 41,6% no sexo 

feminino) (Tabela 2).

Em 58,6% dos casos notif icados, a identif ica-

ção de pelo menos uma AC, aconteceu pela 

primeira vez na fase pré-natal. Nestes casos 

(n=6986) a ecografia obstétrica foi o primeiro 

exame pré-natal a revelar a suspeita de altera-

ções fetais (88,4%), destacando-se a ecografia 

do 2° trimestre (31,6%) seguida da ecografia 

do 1° trimestre (26,9%). Em 4,0% dos casos, 

os exames invasivos (amniocentese ou biopsia 

de vilosidades) foram os primeiros testes pré-

-natais a detetar uma AC. Em 39,7% (n=4737) 

de todas as notif icações reportadas os exames 

pré-natais realizados não detetaram qualquer 

AC e em 1,1% a informação sobre realização de 

exames pré-natais estava omissa (Tabela 3).
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Figura 1 – Evolução anual da prevalência (/10000 nascimentos) de casos com Anomalias 

Congénitas em Portugal, entre 2011 e 2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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A realização de ecografia obstétrica no 1º e no 

2º trimestre, que têm como um dos principais 

objetivos a identificação de malformações fe-

tais, é considerada um dos indicadores da gra-

videz bem vigiada.  Assim, em 84,7% das 11931 

notificações recebidas entre 2011 e 2019, as 

ecografias foram executadas de acordo com o 

previsto: em 67,0% das gravidezes foram reali-

zadas as ecografias do 1º e do 2º trimestre, e 

em 17,8% apenas foi feita a ecografia do 1º tri-

mestre dado que uma IMG, ou uma morte fetal, 

ocorreu antes da realização da ecografia do 2º 

trimestre. Em 4,2% das gravidezes reportadas 

ao RENAC apenas foi realizada a ecografia no 

2º trimestre e em 1,7% não foi executada eco-

grafia nem no 1º nem no 2º trimestre (Tabela 3).
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Tabela 2 – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias 

Congénitas em Portugal, entre 2011 e 2019, de acordo com o resultado da gestação e 

sexo, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Feto-mor to

Abor to espontâneo

Desconhecido

Tota l

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Desconhecido

Tota l

8353

155

130

3282

11

70,0

27,5

1,3

0,1

1,1

6637

4960

59

275

55,6

41,6

2,3

0,5

Resultado da Gestação

Sexo

n %

n %

11931 100,0

11931 100,0
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Tabela 3 – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas 

em Portugal, entre 2011 e 2019, de acordo com o momento de identif icação da 1ª anomalia, o 1º 

exame pré-natal alterado e a realização de ecografia obstétrica, notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.

2011-2019

Diagnóstico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Pós-nata l, idade desconhecida

Na autópsia

Desconhecido

Tota l

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

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

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

Não real izou no 1º Tr imestre nem no 2º Tr imestre

Desconhecido

Tota l

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Rastre io bioquímico

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Teste pré-nata l não invasivo

Outros testes posi t ivos 

Desconhecido

Tota l

6986

2769

1489

437

77

61

108

11931

1880

2210

1828

256

399

278

10

99

26

6986

26,9

31,6

26,2

3,7

5,7

4,0

0,1

1,4

0,4

100,0

7988

2119

500

206

1118

11931

67,0

17,8

4,2

1,7

9,4

100,0

58,6

23,2

12,5

3,7

0,6

0,5

0,9

100,0

Momento de identi f icação da 1ª anomal ia congénita n %

Momento de identi f icação da 1ª anomal ia congénita n %

Real ização de ecograf ia obstétr ica n %
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Na Tabela 4 observa-se o número e frequência 

de casos notif icados entre 2011 e 2019, distri-

buídos por NUTS II, de acordo com a residên-

cia da mãe na altura do parto.  Em 33,1% das 

notif icações a grávida residia na Região Norte 

e cerca de 25% residiam, respetivamente, nas 

regiões Centro e Área Metropolitana de Lisboa 

(Tabela 4).

3.1.2.  Distribuição do total de casos com 

Anomalias Congénitas, por área geográfica 

A análise visual do mapa da Figura 2 parece 

refletir uma maior prevalência de AC em duas 

áreas da Região Centro, numa área da Região 

do Alentejo e no Barlavento Algarvio, com valo-

res de prevalência acima dos 300 casos/10000 

nascimentos. No entanto, esta análise deve ser 

realizada com precaução, pois a maioria do 

país mantem valores de prevalência inferiores 

ao que será esperado (0 a 200 casos/10000 

nascimentos de acordo com as análises inter-

nacionais), talvez decorrente da participação 

irregular de algumas unidades hospitalares, já 

referida no subcapítulo 3.1.1.

Uma análise mais f ina da distr ibuição geográ-

f ica das AC na última década pode ser obser-

vada nas Figura 3 e 4, que apresentam a dis-

tr ibuição pelas séries temporais 2011-2014 e 

2015-2019.

A análise destas f iguras sugere uma maior co-

ber tura dos nascimentos a nível do concelho, 

observando-se, entre 2015 e 2019, uma redu-

ção do número de concelhos onde nenhum 

nascimento com AC foi repor tado (a branco).

Em alguns concelhos observaram-se valores 

de prevalência superiores a 300 casos/10000 

nascimentos, semelhantes aos já observados 

na Figura 2.

O LISA (Índice local de Moran), representado 

na Figura 5 para o total dos anos em estudo, 

identif ica três aglomerados de valores alto-alto 

e sete de valores baixo-baixo. 
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Tabela 4 – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas 

em Portugal, entre 2011 e 2019, de acordo com a distribuição da residência materna por NUTS II, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Nor te

Centro

Área Metropol i tana de L isboa

Alente jo

Algar ve

Região Autónoma dos Açores

Região Autónoma da Madeira

Tota l

3950

3022

2921

772

737

399

130

11931

33,1

25,3

24,5

6,5

6,2

3,3

1,1

100,0

Região de res idência materna_ NUTS I I n %
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Figura 2  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) por NUTS II e concelho 

em Portugal, nos anos de 2011 a 2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 3   – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) por NUTS II e concelho 

em Portugal, nos anos de 2011 a 2014, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Figura 4  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) por NUTS II e concelho 

em Portugal, nos anos de 2015 a 2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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O LISA (Índice local de Moran), representado 

na Figura 5 para o total dos anos em estudo, 

identif ica três aglomerados de valores alto-al-

to e sete de valores baixo-baixo. 
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Figura 5   – Aglomerados de casos com anomalias congénitas (/10000 nascimentos) nos Concelhos de Portugal 

Continental, reportados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, nos anos de 2011 a 2019.
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Os aglomerados de valores alto-alto localizam-

-se no interior da região Centro ( junto ao limite 

com a região Norte), na fronteira entre os con-

celhos a sul da região Centro e alguns conce-

lhos a norte da região Alentejo e no Barlavento 

Algarvio.

O maior aglomerado de valores baixo-baixo 

engloba vários concelhos do inter ior nor te da 

região Alentejo. Outros aglomerados de valor 

baixo-baixo, estão localizados no l i toral da re-

gião Centro, três na região Nor te e um maiori-

tar iamente na AML.

Os mapas com a análise de aglomerados de 

AC  por ano (de 2011 a 2019) e por conjunto de 

anos (2011-2014  e 2015-2019) podem ser con-

sultados no Anexo I.

3.1.3.  Distribuição da prevalência de 

Anomalias Congénitas por grande grupo de 

anomalias. 

No total de 11931 casos reportados entre 2011 

e 2019 foram diagnosticadas 16064 anomalias. 

Neste subcapítulo descreve-se a distribuição e 

a prevalência de AC a nível nacional, analisada 

por grandes grupos de acordo com a 10ª ver-

são da Classif icação Internacional de Doenças 

e causas de morte (CID 10), e compara-se com 

a prevalência europeia.

Descreve-se também, para cada grupo, a fre-

quência de anomalias isoladas e múltiplas, sendo 

assinalado dentro destas, a proporção de AC 

cromossómicas e de Síndromes genéticas.

A prevalência nacional é, em geral, inferior à 

prevalência europeia, provavelmente conse-

quência da irregularidade e subnotif icação de 

casos ao RENAC, já referida acima. No entan-

to, os grandes grupos onde se observam as 

prevalências mais elevadas de AC, tanto a nível 

nacional como europeu, são semelhantes, me-

recendo destaque as AC Cardíacas (45,2 ca-

sos/10000 nascimentos vs. 81,8 casos/10000 

nascimentos), seguidas das AC do Sistema 

Músculo-esquelético (32,8 casos/10000 nasci-

mentos vs. 46,6 casos/10000 nascimentos), AC 

cromossómicas (31,7 casos/10000 nascimen-

tos vs. 39,8 casos/10000 nascimentos) e as AC 

do Aparelho Urinário (25,0 casos/10000 nasci-

mentos vs. 35,0 casos/10000 nascimentos).
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Tabela 5  – Número total, distribuição percentual e prevalência de Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos), 

de acordo com a CID 10: Q00 a Q99, e frequência de AC isoladas e múltiplas em cada grande grupo, nos casos 

relativos aos anos de 2011 a 2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

1311
736
575
156
32

624
184
440
93
29

3558
2315
1243
529
60

337
104
233
36
22

534
307
227
58
22

806
333
473
96
29

912
552
360
60
17

1969
1294
675
140
38

2583
54,9
45,1
20,1
7,6
726
277
449
59

154
2496
2496

6

16,7
-
-
-
-

7,9
-
-
-
-

45,2
-
-
-
-

4,3
-
-
-
-

6,8
-
-
-
-

10,2
-
-
-
-

11,6
-
-
-
-

25,0
-
-
-
-

32,8
-
-
-
-

9,2
-
-
-
-

31,7
-
-

26,8
-
-
-
-

5,9
-
-
-
-

81,9
-
-
-
-

4,1
-
-
-
-

14,7
-
-
-
-

18,8
-
-
-
-

22,0
-
-
-
-

35,0
-
-
-
-

46,6
-
-
-
-

11,3
-
-
-
-

39,8
-
-

-
56,1
43,9
27,1
5,6

-
29,5
70,5
21,1
6,6

-
65,1
34,9
42,6
4,8

-
30,9
69,1
15,5
9,4

-
57,5
42,5
25,5
9,7

-
41,3
58,7
20,3
6,10

-
60,5
39,5
16,7
4,7

-
65,7
34,3
20,7
5,6

-
54,9
45,1
20,1
7,6
-

38,2
61,8
13,1
32,3

-
100
0,2

n %

Por tugal

Prevalência
/10000

Prevalência
/10000

EUROCAT

Q00 - Q07 Sistema nervoso centra l

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

     S índromes genét icas

Q10 - Q18 Olhos, ouvido, face e pescoço

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

      S índromes genét icas

Q20 - Q26 - Anomalias cardíacas

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

      S índromes genét icas

Q30 - Q34 Aparelho respiratór io

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

    S índromes genét icas

Q35 - Q37 Fendas labia l e fenda palat ina

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

      S índromes genét icas

Q38 - Q45 Anomalias congénitas do aparelho digest ivo

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

     S índromes genét icas

Q50 - Q56 Anomalias congénitas do aparelho genita l

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

      S índromes genét icas

Q60 - Q64 Anomalias congénitas do aparelho ur inár io

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

      S índromes genét icas

Q65 - Q79 Anomalias congénitas do sistema músculo-esquelét ico

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

     S índromes genét icas

Q80 - Q89 Outras anomalias congénitas

AC iso lada

Múlt ip las* AC:

 AC cromossómica

      S índromes genét icas

Q90 - Q99 Anomalias cromossómicas

Múlt ip las* AC:

     S índromes genét icas

Nota: AC - Anomal ia Congénita; * presença de mais de uma AC major ; CID 10 - Class i f icação Internacional de doenças e causas de mor te
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A Figura 6 permite uma análise comparativa 

da distribuição do resultado da gestação de 

acordo com o grande grupo de AC, isto é, saber 

se a gestação terminou no nascimento de um 

nado-vivo, numa interrupção de gravidez por 

malformação fetal grave (IMG), no parto de um 

feto que faleceu durante a gravidez, ou num 

aborto espontâneo, de acordo com o grande 

grupo de AC. 

Observa-se que o grande grupo das AC 

cromossómicas e o grande grupo das AC 

do Sistema Nervoso Central são aqueles em 

que foram repor tadas as percentagens mais 

elevadas de opção pela IMG (73,6% e 60,6% 

respetivamente), decisão provavelmente rela-

cionada com a gravidade destas situações cl í-

nicas. Já a análise do grande grupo das AC do 

Aparelho Respiratório e das AC do Olho, Ouvi-

do, Face e Pescoço, deve ser feita com algum 

cuidado porque o diagnóstico de uma destas 

AC poderá não ter sido o motivo determinante 

da decisão para real izar a IMG, mas os dados 

ref letirem a frequência destas AC em fetos po-

l imalformados.
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Figura 6  – Distribuição da percentagem de casos notif icados por grande grupo de anomalias, segundo a CID 10: 

Q00-Q99, de acordo com o resultado da gestação, nos casos relativos aos anos de 2011 a 2019, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas
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3.1.4.  Proporção de casos com anomalias 

congénitas diagnosticados na fase pré-natal

Desde 1999 têm sido emitidas linhas orientado-

ras sobre a constituição e o objetivo dos Cen-

tros de Diagnóstico Pré-natal a nível nacional, 

reconhecendo o importante papel que desem-

penham na saúde materno-infantil  
14,15. Atual-

mente, de acordo com o Programa Nacional 

para a Vigilância da Gravidez de Baixo Risco, a 

vigilância adequada da gravidez deve incluir a 

realização de ecografias obstétricas e de testes 

de rastreio. Podem também ser oferecidos à 

grávida exames invasivos, testes genéticos ou 

outros, a fim de aumentar e melhorar a taxa 

de deteção de AC, em gestações que tenham 

risco aumentado de patologia fetal  
16.

Em Portugal, a evolução do trabalho desenvol-

vido na área do DPN pode ser observado na 

Figura 7, onde se observa um aumento da per-

centagem de casos com AC detetadas na fase 

pré-natal, sabendo que pelas características 

e localização de algumas AC, existirão sempre 

casos que, com as tecnologias disponíveis 

atualmente, só poderão ser diagnosticados ao 

nascer ou durante os primeiros meses de vida.

De modo a permitir um estudo mais aprofunda-

do sobre o trabalho desenvolvido pelo DPN, 

foi criada a nível europeu uma lista de AC 

potencialmente detetáveis na fase pré-natal  
17, 

e que se apresenta na Tabela 6. Na coluna a 

azul são apresentadas as frequências absolutas 

de cada AC, ou conjunto de AC, notificadas ao 

RENAC nos anos em estudo, e nas colunas a 

verde são apresentadas as frequências absolu-

tas e relativas das que foram detetadas na fase 

pré-natal por ecografia. As colunas seguintes 

apresentam a distribuição de frequências, por 

idade gestacional, do momento de identificação 

de cada AC.
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Figura 7  – Distribuição percentual do momento do diagnóstico de Anomalias Congénitas nos casos relativos 

aos anos 2011 a 2019, e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Tabela 6  – Distribuição da frequência e proporção de casos com Anomalias Congénitas potencialmente 

detetáveis em diagnóstico pré-natal, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico, nos casos 

relativos aos anos 2011 a 2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Tronco ar ter ia l comum   

Transposição dos grandes vasos        

Ventr ícu lo único      

Defe i to do septo ventr icu lar

Defe i to do septo aur icu lar

Tetra logia de Fa l lot    

Atres ia ou estenose da vá lvu la 
pulmonar        

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Anomal ia de Ebste in     

Atres ia ou estenose da vá lvu la 
aór t ica        

Coração esquerdo h ipoplás ico 

Coar tação da aor ta    

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

Agenesia renal b i latera l        

D isplas ia renal 

Hidronefrose congéni ta 

Ta l ipes equinovarus     

Anomal ias de redução dos 
membros

Hérnia d iaf ragmática  

Gastrosquis is e Onfa loce lo      

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

180

275

195

88

34

126

8

1531

927

181

211

41

23

83

103

106

282

50

160

962

541

266

140

270

1377

353

137

176

234

161

78

28

77

7

500

203

118

100

36

17

52

93

53

225

47

148

864

370

167

114

244

771

267

117

97,8

85,1

82,6

88,6

82,4

61,1

87,5

32,7

21,9

65,2

47,4

87,8

73,9

62,7

90,3

50,0

79,8

94,0

92,5

89,8

68,4

62,8

81,4

90,4

56,0

75,6

85,4

147

27

33

50

9

9

4

114

37

21

25

12

2

11

17

11

45

10

38

39

71

54

36

167

628

211

94

83,5

11,5

20,5

64,1

32,1

11,7

57,1

22,8

18,2

17,8

25,0

33,3

11,8

21,2

18,3

20,8

20,0

21,3

25,7

4,5

19,2

32,3

31,6

68,4

81,5

79,0

80,3

14

126

101

19

13

40

2

181

59

60

44

12

6

28

47

14

115

34

73

305

215

83

42

57

82

41

16

8,0

53,8

62,7

24,4

46,4

51,9

28,6

36,2

29,1

50,8

44,0

33,3

35,3

53,8

50,5

26,4

51,1

72,3

49,3

35,3

58,1

49,7

36,8

23,4

10,6

15,4

13,7

6,8

31,2

15,5

10,3

14,3

32,5

14,3

35,0

47,8

22,9

25,0

27,8

47,1

23,1

29,0

39,6

24,4

6,4

22,3

55,1

19,7

16,8

29,8

7,4

5,7

4,1

2,6

12

73

25

8

4

25

1

175

97

27

25

10

8

12

27

21

55

3

33

476

73

28

34

18

44

11

3

1,7

3,4

1,2

1,3

7,1

3,9

-

6,0

4,9

8,5

6,0

5,6

5,9

1,9

2,2

13,2

4,4

2,7

5,1

3,0

1,2

1,8

0,8

2,2

1,5

3,4

3

8

2

1

2

3

0

30

10

10

6

2

1

1

2

7

10

4

44

11

2

2

2

17

4

4

2011-2019 Idade Gestac ional ( IG) no momento de ident i f icação das Anomal ias Congéni tas

n

Tota l DPN IG <14 semanas IG 14-23 semanas IG ≥24 semanas IG desconhecida

n % n % n %n % n %

0 -
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A análise da Tabela 6 revela que entre 2011 e 

2019, a taxa de identificação das anomalias do 

SNC, na fase pré-natal, variou entre 88,7% (es-

pinha bífida) e 98,3% (anencefalia e similares). 

Nas AC cardíacas a taxa de deteção variou 

entre 25,5% para os defeitos do septo ventricu-

lar e 95,1%, no caso de coração esquerdo hipo-

plásico. Foram detetadas em DPN 82,3% das 

fendas labiais e do palato e entre 93,0% (hidro-

nefrose congénita) e 96,0% (agenesia renal bila-

teral) das AC renais. Tiveram, também, taxas 

de deteção elevadas os casos notificados com 

hérnia diafragmática, gastrosquisis e onfalocelo 

(85,0% e 91,9% respetivamente) assim como as 

trissomias 21, 18, 13 (84,7%, 96,3% e 97,8%, 

respetivamente). 

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

mente se diagnosticaram os casos com anen-

cefalia (83,1%) e tr issomia 13 (70,1%).

Na ecograf ia do 2º tr imestre foram mais 

frequentemente diagnosticados os casos com 

agenesia renal bilateral (70,8%) e a espinha 

bíf ida (58,4%).

3.1.5.  Caraterísticas sociodemográficas 

maternas e paternas

As características maternas e paternas sempre 

foram objeto de estudo no âmbito das AC, sendo 

bem conhecido o efeito da idade materna nas 

anomalias cromossómicas como a trissomia 21  

18, assim como a exposição ao álcool (síndrome 

alcoólico fetal)  
19 ou a algumas doenças infecio-

sas durante a gravidez (rubéola congénita)19. 

Nas AC de etiologia não cromossómica, que 

parecem mais dependentes de fatores externos, 

os comportamentos maternos relacionados com 

o consumo de álcool e drogas parecem ser mais 

relevantes, assim como a presença de algumas 

doenças crónicas ou agudas, obesidade, nível 

de instrução características socioeconómicas 

maternas  
20. Já o efeito das características pater-

nas nas AC é menos claro,  com resultados con-

traditórios entre diferentes estudos  
21,22.

Neste capítulo descrevem-se as características 

sociodemográficas maternas e paternas para os 

anos em estudo. 

3.1.5.1  Características maternas

Para o total dos anos em estudo (2011-2019) a 

idade materna foi repor tada em 11667 casos, 

estando esta informação omissa nos restantes 

264 casos. A percentagem mais elevada de 

nascimentos com AC ocorreu em mulheres 

com idades entre 20-29 anos e os 30-34 anos 

(29,6% e 30,8% respetivamente), sendo estes 

também os intervalos de idade onde se obser-

vou a maior percentagem de par tos a nível 

nacional. Em 26,0% dos casos as mulheres 

tinham entre 35 e 39 anos e em 10,5% tinham 

idade igual ou superior a 40 anos. 
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É no grupo etário dos 40 ou mais anos que 

se observa a prevalência mais elevada de 

nascimentos com AC (268,7 casos/10000 nas-

cimentos). A prevalência de AC é igualmente 

elevada no grupo etário dos 35-39 anos com-

parativamente aos valores observados nos 

grupos etários mais jovens.

Avaliando a situação materna perante o emprego, 

58,4% das grávidas tinha uma atividade profissio-

nal remunerada; 5,9% tinha uma atividade não 

remunerada (dona de casa); 10,3% estava desem-

pregada e 2,1% era estudante.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 

73,9% das notif icações reportadas, e 10,4% 

tinham uma naturalidade estrangeira (Tabela 8). 

Tabela 7  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) dos 

casos de Anomalias Congénitas relativos aos anos de 2011 a 2019, notif icados ao Registo Nacional 

de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade da mãe na altura do parto.

2011-2019

Grupo etár io n % Número de
nascimentos*

Prevalência
/10000

<=19

20-29

30-34

35-39

≥40

Tota l

363

3452

3595

3034

1223

11667

3,1

29,6

30,8

26,0

10,5

100,0

23212

265992

268532

183589

45523

786848

156,4

129,8

133,9

165,3

268,7

-

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Tabela 8  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019, ao Registo 

Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a situação materna perante o trabalho e naturalidade.

O consumo de tabaco no 1° trimestre da gravi-

dez foi reportado por 9,0% das grávidas. O 

consumo de bebidas alcoólicas foi reportado 

numa percentagem menor (1,3%), e a toxicode-

pendência foi assinalada em 0,5% das notif ica-

ções (Tabela 9).

2011-2019

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

6965

1229

701

247

2789

1193

8815

1236

1880

1193

73,9

10,4

15,8

100,0

58,4

10,3

5,9

2,1

23,4

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

Tabela 9  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 a 2019, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com os comportamentos maternos: 

consumo de tabaco, álcool e drogas.

2011-2019

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

1072

8794

2065

11931

9,0

73,7

17,3

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

150

9838

1943

11931

1,3

82,5

16,3

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

55

10333

1543

11931

0,5

86,6

12,9

100,0
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Tabela 10  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 

2019 ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade do pai.

3.1.5.2  Características paternas

Observou-se que a idade paterna estava entre 

os 35 e os 54 anos em 46,4% dos casos de AC 

reportados, seguido do grupo etário 25 a 34 

anos 45,0%.

Segundo os dados do INE para os anos em 

estudo, estes intervalos etários paternos corres-

pondem aqueles em que se observou a maior 

percentagem dos nascimentos a nível nacional5.
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2011-2019

14-24 anos

25-34 anos

35-54 anos

55+ anos

Tota l

752

4180

4304

45

9281

8,1

45,0

46,4

0,5

100,0

Grupo etár io n %
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Tabela 11  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) de casos 

com Anomalias Congénitas na Região Norte, entre 2011 e 2019, notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.

3.2.  Região Norte 

3.2.1.  Características gerais dos casos com 

Anomalias Congénitas  

Entre 2011 e 2019 o RENAC recebeu 3950 no-

ti f icações de casos com AC referentes a grá-

vidas que residiam na Região Nor te (NUTS II), 

o que resulta numa prevalência de 157,2 ca-

sos/10000 nascimentos para o total dos anos 

em observação. 

Nas Tabelas 12 e 13 descrevem-se as caracte-

rísticas dos casos notif icados para o conjunto 

dos anos em estudo na Região Norte (2011 a 

2019). 

A gestação terminou no nascimento de uma 

criança viva em 59,3% dos casos notificados. 

Após o diagnóstico de uma malformação fetal 

grave, 37,6% dos progenitores optou pela IMG. 

Nas restantes notificações o desfecho foi a morte 

fetal (1,4%) ou o aborto espontâneo (1,7%).

Nos casos notif icados, o sexo masculino foi o 

mais frequente (54,1% vs. 42,3% no sexo femi-

nino) (Tabela 12).

Em 71,1% dos casos notificados, a identificação 

de pelo menos uma AC, aconteceu pela primei-

ra vez na fase pré-natal, valor superior ao ob-

servado a nível nacional (58,6%).  Nestes casos 

(n=2809) a ecografia obstétrica foi o primeiro 

exame pré-natal a revelar a suspeita de altera-

ções fetais (90,0%), destacando-se a ecografia 

do 1° trimestre (31,4%) seguida da ecografia do 

2° trimestre (29,7%). Em 2,2% dos casos, os 

exames invasivos (amniocentese ou biopsia de 

vilosidades) foram os primeiros testes a detetar 

uma AC (Tabela 13).

Em 25,0% dos casos os exames realizados du-

rante a gravidez não revelaram qualquer altera-

ção e esta informação não estava disponível 

em 3,7% das notif icações.
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Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

(%)
Número de 

nascimentos*
Pervalência

/10000

2011

2012

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

321

339

445

424

544

442

511

428

496

3950

8,1

8,6

11,3

10,7

13,8

11,2

12,9

10,8

12,6

100,0

31609

28787

26741

26119

27342

28155

27615

27616

27368

251352

101,6

117,8

166,4

162,3

199,0

157,0

185,0

155,0

181,2

157,2Tota l

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Tabela 12  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Norte, entre 2011 e 2019, de acordo com o resultado da gestação e sexo, notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.
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Tabela 13  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Norte, entre 2011 e 2019, de acordo com o momento de identif icação da 1ª anomalia e o 1º exame pré-natal 

alterado, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Feto-mor to

Abor to espontâneo

Tota l

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Desconhecido

Tota l

2341

1484

57

68

3950

59,3

37,6

1,4

1,7

100,0

2138

1672

17

123

3950

54,1

42,3

0,4

3,1

100,0

Resul tado da Gestação

Sexo

n %

n %

2011-2019

Diagnóst ico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Entre 1 mês e 12 meses

Pós-nata l, idade desconhecida

Na autópsia

Desconhecido

Tota l

2809

631

330

86

3

8

32

51

3950

71,1

16,0

8,4

2,2

0,1

0,2

0,8

1,3

100,0

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

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Rastre io b ioquímico

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Teste pré-nata l não invas ivo

Outros testes posi t ivos 

Tota l

882

833

667

147

177

63

3

37

2809

31,4

29,7

23,7

5,2

6,3

2,2

0,1

1,3

100,0

Pr imeiro exame pré-nata l a l terado n %
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3.2.2.  Distribuição do total de casos com 

Anomalias Congénitas, por área geográfica 

A distribuição geográfica das notificações com 

AC na Região Norte, de acordo com o conce-

lho de residência da grávida durante a gravidez, 

pode ser observada na Figura 8.

Segundo dados do INE para os anos em es-

tudo, em todos os concelhos foram regista-

dos nascimentos, mas em dois concelhos não 

foram reportados casos com AC ao RENAC. 

Em dois outros concelhos foram observados 

valores de prevalência de AC acima do espe-

rado, pelo que necessitam de monitorização 

estatística nos próximos anos. Na maioria dos 

concelhos os valores são inferiores ao espera-

do (200 a   300 casos por 10000 nascimentos), 

o que pode resultar de possível subnotif icação 

de casos. 
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Figura 8  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) nos concelhos da Região 

Norte, nos anos de 2011 a 2019, de acordo com a residência da grávida durante a gravidez, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.2.3.  Distribuição da prevalência de 

Anomalias Congénitas por grande grupo de 

anomalias. 

No total de notificações da Região Norte (3950) 

foram diagnosticadas 5204 anomalias, cuja dis-

tribuição e prevalência de AC, analisada por 

grandes grupos de acordo com a 10ª versão da 

Classificação Internacional de Doenças e cau-

sas de morte (CID 10), pode ser consultada na 

Tabela 14 e comparada com a prevalência ob-

servada a nível nacional.

A prevalência mais alta observa-se para as 

AC Cardíacas (42,4 casos/10000 nascimen-

tos), valor inferior, no entanto, ao observado 

a nível nacional. Segue-se as AC Cromossómi-

cas (39,6 casos /10000 nascimentos) e as AC 

do Aparelho Urinário (30,4 casos/10000 nasci-

mentos). Nestes dois grandes grupos a preva-

lência da Região Norte é superior à nacional.
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Tabela 14  – Número total, distribuição percentual e prevalência de Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos), 

distribuídas de acordo com a CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região Norte, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

2011-2019

Região Nor te

Prevalência 
/10000

%n Prevalência 
/10000

Por tugal

Q00 - Q07 Sistema nervoso centra l

Q10 - Q18 Olhos, ouv ido, face e pescoço

Q20 - Q26 - Anomal ias cardíacas

Q30 - Q34 Apare lho respiratór io

Q35 - Q37 Fendas labia l e fenda palat ina

Q38 - Q45 Anomal ias congénitas do apare lho digest ivo

Q50 - Q56 Anomal ias congénitas do apare lho geni ta l

Q60 - Q64 Anomal ias congénitas do apare lho ur inár io

Q65 - Q79 Anomal ias congénitas do s istema músculo-esquelét ico

Q80 - Q89 Outras anomal ias congénitas

Q90 - Q99 Anomal ias cromossómicas

Tota l

491

189

1066

141

147

238

247

765

720

205

995

5204

9,3

3,6

20,5

2,7

2,8

4,6

4,7

14,7

13,8

3,9

19,1

100,0

19,5

7,5

42,4

5,6

5,8

9,5

9,8

30,4

28,6

8,2

39,6

-

16,7

7,9

45,2

4,3

6,8

10,2

11,6

25,0

32,8

9,2

31,7

-
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3.2.4.  Proporção de diagnóstico pré-natal de 

anomalias congénitas específicas 

Relativamente às AC potencialmente detetá-

veis em DPN, na coluna a azul da Tabela 15 

são apresentadas as frequências absolutas 

de cada AC, ou conjunto de AC, para os anos 

em estudo, nas colunas a verde são apresen-

tadas as frequências absolutas e relativas das 

AC que foram detetadas na fase pré-natal por 

ecograf ia. As colunas seguintes apresentam 

a distr ibuição de frequências, por idade ges-

tacional, do momento de diagnóstico de cada 

AC.

A análise da Tabela 15 revela que entre 2011 e 

2019, a taxa de identif icação das anomalias do 

SNC na fase pré-natal, variou entre 84,7% (es-

pinha bífida) e 100% (anencefalia e similares). 

Nas AC cardíacas a taxa variou entre 34,0% no 

caso dos defeitos do septo auricular e 100,0% 

para o ventrículo único. Foram detetadas em 

DPN 92,4% das fendas labiais e do palato e 

entre 91,4% (hidronefrose congénita) e 100,0% 

(agenesia renal bilateral) das AC renais. Tive-

ram, também, taxas de identif icação elevadas 

os casos com hérnia diafragmática, gastrosqui-

sis e onfalocelo (81,5% e 94,7% respetivamen-

te) assim como as trissomias 18 e 13 (85,4% e 

88,5%, respetivamente). 

Foi no 1º trimestre da gravidez que maioritaria-

mente se identif icaram os casos com ventrículo 

único (100,0%), anencefalia (89,2%) e trissomia 

21 (86,2%).

Na ecograf ia do 2º tr imestre foram mais fre-

quentemente identif icados os casos com age-

nesia renal bi lateral (73,7%) e a espinha bíf ida 

(67,2%).
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Tabela 15  – Distribuição da frequência e proporção de casos com Anomalias Congénitas potencialmente 

detetáveis em diagnóstico pré-natal, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico, nos casos 

relativos aos anos 2011 a 2019 na Região Norte, e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Tronco ar ter ia l comum   

Transposição dos grandes vasos        

Ventr ículo único      

Defe i to do septo ventr icular

Defe i to do septo aur icular

Tetra logia de Fal lot    

Atres ia ou estenose da vá lvula 
pulmonar        

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Anomal ia de Ebste in     

Atres ia ou estenose da vá lvula 
aór t ica        

Coração esquerdo hipoplás ico 

Coar tação da aor ta    

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

Agenesia renal b i latera l        

D isplas ia renal 

Hidronefrose congénita 

Tal ipes equinovarus     

Anomal ias de redução dos 
membros

Hérnia diaf ragmática  

Gastrosquis is e Onfa locelo      

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

74

94

72

38

10

35

1

510

212

57

65

20

10

34

29

51

79

19

77

384

133

75

54

95

533

151

61

74

88

61

37

8

23

1

209

72

45

35

17

9

34

28

30

73

19

72

351

101

54

44

90

355

129

54

100,0

93,6

84,7

97,4

80,0

65,7

100,0

41,0

34,0

78,9

53,8

85,0

90,0

100,0

96,6

58,8

92,4

100,0

93,5

91,4

75,9

72,0

81,5

94,7

66,6

85,4

88,5

66

5

10

28

4

4

1

49

13

8

12

6

2

6

5

5

21

4

23

11

22

19

12

68

306

106

44

89,2

5,7

16,4

75,7

50,0

17,4

100,0

23,4

18,1

17,8

34,3

35,3

22,2

17,6

17,9

16,7

28,8

21,1

31,9

3,1

21,8

35,2

27,3

75,6

86,2

82,2

81,5

6

50

41

5

4

9

0

61

19

20

12

5

3

13

18

7

32

14

34

123

55

29

16

16

32

18

7

8,1

56,8

67,2

13,5

50,0

39,1

-

29,2

26,4

44,4

34,3

29,4

33,3

38,2

64,3

23,3

43,8

73,7

47,2

35,0

54,5

53,7

36,4

17,8

9,0

14,0

13,0

2,7

35,2

13,1

8,1

-

30,4

-

35,4

50,0

17,8

22,9

23,5

33,3

17,6

17,9

40,0

23,3

5,3

19,4

54,1

19,8

7,4

34,1

5,6

3,4

3,1

3,7

2

31

8

3

0

7

0

74

36

8

8

4

3

6

5

12

17

1

14

190

20

4

15

5

12

4

2

-

2,3

3,3

2,7

-

13,0

-

12,0

5,6

20,0

8,6

11,8

11,1

26,5

20,0

4,1

1,4

7,7

4,0

3,7

2,3

1,1

1,4

0,8

1,9

0

2

2

1

0

3

0

25

4

9

3

2

1

9

6

3

1

27

4

2

1

1

5

1

1

2011-2019 Idade Gestac ional ( IG) no momento de ident i f icação das Anomalias Congénitas

n

Tota l DPN IG <14 semanas IG 14-23 semanas IG ≥24 semanas IG desconhecida

n % n % n %n % n %
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3.2.5.  Características sociodemográficas 

maternas e paternas

3.2.5.1  Características maternas

Para o total dos anos em estudo (2011-2019) 

a idade materna foi reportada em 3853 casos, 

estando esta informação omissa nos restantes 

97 casos. A percentagem mais elevada de nas-

cimentos com AC ocorreu em mulheres com 

idades entre os 30-34 anos (32,2%), sendo 

este, também, o intervalo de idade onde se ob-

servou a maior percentagem de nascimentos 

na Região Norte. 

É no grupo etário dos 40 ou mais anos que 

se observa a maior prevalência de nascimen-

tos com AC (323,1 casos/10000 nascimentos). 

A prevalência de AC é igualmente elevada no 

grupo etário dos 35-39 anos comparativamen-

te aos valores observados nos grupos etários 

mais jovens. 

Avaliando a situação materna perante o em-

prego, 58,3% das grávidas tinha uma atividade 

prof issional remunerada; 3,1% tinha uma ati-

vidade não remunerada; 9,4% estava desem-

pregada e 1,4% era estudante. Em 27,7% das 

notif icações não estava referida a situação da 

grávida perante o trabalho.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 

73,9% das notificações reportadas na Região 

Norte, e 10,4% tinham uma naturalidade estran-

geira (Tabela 17).

O consumo de tabaco no 1° tr imestre da gra-

videz foi repor tado por 7,4% das grávidas que 

tiveram um par to com pelo menos uma AC re-

por tada ao RENAC. O consumo de bebidas 

alcoólicas foi repor tado por 1,2%, e a toxico-

dependência foi assinalada em 0,3% das noti-

f icações (Tabela 18 ). 
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Tabela 16  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) dos 

casos de Anomalias Congénitas relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região Norte, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade da mãe na altura do parto.

2011-2019

Grupo etár io n %
Número de

nascimentos*
Prevalência

/10000

<=19

20-29

30-34

35-39

≥40

Tota l

92

1059

1240

1038

424

3853

2,4

27,5

32,2

26,9

11,0

-

6009

85371

88909

57931

13122

251342

153,1

124,0

139,5

179,2

323,1

-

* Fonte: Inst i tuto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Tabela 17  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Norte, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a situação materna perante o 

trabalho e a naturalidade.

Tabela 18  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Norte, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com os comportamentos maternos: 

consumo de tabaco, álcool e drogas.

2011-2019

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

2303

372

124

56

1095

3950

3041

141

768

3950

77,0

3,6

19,4

100,0

58,3

9,4

3,1

1,4

27,7

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

2011-2019

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

293

2758

899

3950

7,4

69,8

22,8

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

46

3039

865

3950

1,2

76,9

21,9

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

10

3291

649

3950

0,3

83,3

16,4

100,0
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3.2.5.2  Características paternas

Observou-se que a idade paterna estava entre 

os 35 e os 54 anos em 34,3% dos casos de AC 

reportados, seguido do grupo etário 25 aos 34 

anos (33,0%).

Segundo os dados do INE  
5 para os anos em 

estudo, estes intervalos etár ios paternos cor-

respondem aqueles em que se observou a 

maior percentagem dos nascimentos na Re-

gião Nor te.
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Tabela 19  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 

na Região Norte, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade do pai.

2011-2019

14-24 anos

25-34 anos

35-54 anos

55+ anos

Desconhecido

Tota l

182

1272

1323

13

1063

3853

4,7

33,0

34,3

0,3

27,6

100,0

Grupo etár io n %
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3.3.  Região Centro

3.3.1.  Características gerais dos casos com 

Anomalias Congénitas 

Entre 2011 e 2019 o RENAC recebeu 3022 no-

tif icações de casos com AC referentes a grávi-

das que residiam na Região Centro (NUTS II), 

o que resulta numa prevalência de 204,8 ca-

sos/10000 nascimentos para o total dos anos 

em observação. 

A prevalência anual está calculada na Tabela 

20, e entre 2014 e 2018 observa-se uma pre-

valência de casos dentro dos valores inter-

nacionalmente esperados (200 a 300 casos 

/10000 nascimentos) o que denota uma ade-

quada noti f icação de casos ao RENAC, nesta 

região geográf ica.

Nas Tabelas 21 e 22 descrevem-se as caracte-

rísticas dos casos notif icados para o conjunto 

dos anos em estudo na Região Centro (2011 a 

2019). 

A gestação terminou no nascimento de uma 

cr iança viva em 77,6% dos casos noti f icados. 

Após o diagnóstico de uma malformação fetal 

grave, 21,6% dos progenitores optou pela 

IMG. Nas restantes noti f icações o desfecho 

foi a mor te fetal (0,5%) ou o abor to espontâ-

neo (0,3%).

Nos casos notif icados, o sexo masculino foi o 

mais frequente (55,4% vs. 42,6% no sexo femi-

nino) (Tabela 21).
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Tabela 21  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Centro, entre 2011 e 2019, de acordo com o resultado da gestação e sexo, notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.
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Tabela 20  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) de casos 

com Anomalias Congénitas na Região Centro, entre 2011 e 2019, notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.

Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

(%)
Número de 

nascimentos
Pervalência

/10000

2011

2012

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

265

335

300

340

342

394

364

384

298

3022

8,8

11,1

9,9

11,3

11,3

13,0

12,0

12,7

9,9

-

18391

17264

15784

15603

16146

16313

15986

16115

15935

147537

144,1

194,0

190,1

217,9

211,8

241,5

227,7

238,3

187,0

204,8Tota l

2011-2019

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Feto-mor to

Abor to espontâneo

Total

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Desconhecido

Tota l

2344

652

16

10

3022

77,6

21,6

0,5

0,3

100,0

1675

1287

5

55

3022

55,4

42,6

0,2

1,8

100,0

Resultado da Gestação

Sexo

n %

n %

r
Regiões 2011-2019

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas



Em 48,6% dos casos noti f icados, a identi f ica-

ção de pelo menos uma AC aconteceu pela 

pr imeira vez na fase pré-natal, valor infer ior 

ao observado a nível nacional. 

Nestes casos (n=1470), a ecograf ia obstétr i-

ca foi o primeiro exame pré-natal a revelar a 

suspeita de alterações fetais (91,2%), desta-

cando-se a ecograf ia do 2° tr imestre (34,5%) 

seguida da ecograf ia do 3° tr imestre (28,1%) e 

só depois a ecograf ia do 1º tr imestre (25,7%). 

Em 3,7% dos casos, os exames invasivos (am-

niocentese ou biopsia de vi losidades) foram 

os primeiros testes pré-natais a detetar uma 

AC (Tabela 22).

Em 25,0% dos casos, os exames real izados 

durante a gravidez não revelaram qualquer al-

teração e não estava disponível informação 

sobre se algum exame tinha sido real izado em 

3,7% das noti f icações. 
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Tabela 22  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na 

Região Centro, entre 2011 e 2019, de acordo com o momento de identif icação da 1ª anomalia e o 1º 

exame pré-natal alterado, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Diagnóstico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Pós-nata l, idade desconhecida

Na autópsia

Desconhecido

Tota l

1470

679

605

216

4

8

40

3022

48,6

22,5

20,0

7,2

0,1

0,3

1,3

100,0

Momento de identi f icação da 1ª anomal ia congénita n %

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Rastre io bioquímico

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Teste pré-nata l não invasivo

Outros testes posi t ivos 

Tota l

378

507

413

28

75

55

2

12

1470

25,7

34,5

28,1

1,9

5,1

3,7

0,1

0,8

100,0

Pr imeiro exame pré-nata l a l terado n %
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3.3.2.  Distribuição do total de casos com 

Anomalias Congénitas, por área geográfica

A distr ibuição geográf ica por concelho de re-

sidência da grávida durante a gravidez na Re-

gião Centro pode ser observada na Figura 9.

Em dois aglomerados de concelhos da Região 

Centro, foram observados valores de preva-

lência de AC acima do esperado, que necessi-

tam de monitorização estatística nos próximos 

anos. No entanto, ainda se observam vários 

concelhos com valores de prevalência abaixo 

do esperado, o que pode resultar de alguma 

subnotif icação de casos ao RENAC em alguns 

anos, como se observa na Tabela 20.

Figura 9  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) nos concelhos da Região 

Centro, nos anos de 2011 a 2019, de acordo com a residência da grávida durante a gravidez, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

r
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Tabela 23  – Número total, distribuição percentual e prevalência de Anomalias Congénitas (/10000 

nascimentos), distribuídas de acordo com a CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos de 2011 a 2019 

na Região Centro, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

3.3.3.  Distribuição da prevalência de Anoma-

lias Congénitas por grande grupo de anoma-

lias.

No total de casos em grávidas que residiam 

na Região Centro durante a gestação (3022) 

foram diagnosticadas 3856 anomalias, cuja 

distribuição e prevalência de AC, analisada por 

grandes grupos de acordo com a 10ª versão 

da Classif icação Internacional de Doenças e 

causas de morte (CID 10), pode ser consultada 

na Tabela 23.

A prevalência mais e levada foi registada para 

AC Cardíacas (72,9 casos/10000 nascimen-

tos), seguida das AC do SME (45,6 casos 

/10000 nascimentos) e das AC do Aparelho 

Ur inár io e AC dos Cromossomas (31,6 ca-

sos/10000 nascimentos e 31,5 casos/10000 

nascimentos, respetivamente). Em todos 

estes grandes grupos, a prevalência obser-

vada na Região Centro tem um valor super ior 

ao observado a níve l nacional, com exceção 

do grupo das AC cromossómicas em que o 

valor é idêntico.

Q00 - Q07 Sistema nervoso centra l

Q10 - Q18 Olhos, ouv ido, face e pescoço

Q20 - Q26 - Anomal ias cardíacas

Q30 - Q34 Apare lho respiratór io

Q35 - Q37 Fendas labia l e fenda palat ina

Q38 - Q45 Anomal ias congénitas do apare lho digest ivo

Q50 - Q56 Anomal ias congénitas do apare lho geni ta l

Q60 - Q64 Anomal ias congénitas do apare lho ur inár io

Q65 - Q79 Anomal ias congénitas do s istema músculo-esquelét ico

Q80 - Q89 Outras anomal ias congénitas

Q90 - Q99 Anomal ias cromossómicas

Tota l

256

144

1075

66

125

142

244

466

673

201

464

3856

6,6

3,7

27,9

1,7

3,2

3,7

6,3

12,1

17,5

5,2

12,0

100,0

17,4

9,8

72,9

4,5

8,5

9,6

16,5

31,6

45,6

13,6

31,5

-

16,7

7,9

45,2

4,3

6,8

10,2

11,6

25,0

32,8

9,2

31,7

-

2011-2019

Região Centro

Prevalência 
/10000

%n Prevalência 
/10000

Por tugal

r
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3.3.4.  Proporção de diagnóstico pré-natal de 

anomalias congénitas específicas

Relativamente às AC potencialmente detetá-

veis em DPN, na coluna a azul da Tabela 24 

são apresentadas as frequências absolutas de 

cada AC, ou conjunto de AC, nas colunas a 

verde são apresentadas as frequências abso-

lutas e relativas daquelas que foram detetadas 

na fase pré-natal por ecografia. As colunas se-

guintes apresentam a distribuição de frequên-

cias, por idade gestacional, do momento da 

suspeita ou diagnóstico de cada AC.

A anál ise da Tabela 24 revela que entre 2011 

e 2019, a taxa de deteção das anomalias do 

SNC, na fase pré-natal, var iou entre 96,9% 

(anencefal ia e similares) e 78,9,7% (hidroce-

fal ia). Nas AC cardíacas a taxa var iou entre os 

100,0% na atresia ou estenose da tr icúspide 

e os 13,7% dos defeitos do septo aur icular. 

Foram diagnosticadas em DPN, 82,4% das 

fendas labiais e do palato e entre 100,0% (a-

genesia renal bi lateral ) e 87,0% (hidronefrose 

congénita) das AC renais. Tiveram, também, 

taxas de deteção elevadas os casos com hér-

nia diafragmática, gastrosquisis e onfalocelo 

(96,0% e 97,8% respetivamente) assim como 

a tr issomias 13 (100,0%). 

Foi no 1º tr imestre da gravidez que maior i ta-

r iamente se diagnosticaram os casos com 

anencefal ia (83,9%), tr issomia 21 (85,6%), 

gastrosquis is e onfalocelo (81,8%).

Na ecograf ia do 2º tr imestre foram mais f re-

quentemente diagnosticados os casos com 

atresia ou estenose da válvula aór tica (77,8%) 

e a Tetralogia de Fal lot (70,0%).

r
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Tabela 24  – Distribuição da frequência e proporção de casos com Anomalias Congénitas potencialmente 

detetáveis em diagnóstico pré-natal, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico, nos casos 

relativos aos anos 2011 a 2019 na Região Centro, e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Tronco ar ter ia l comum   

Transposição dos grandes vasos        

Ventr ículo único      

Defe i to do septo ventr icular

Defe i to do septo aur icular

Tetra logia de Fal lot    

Atres ia ou estenose da vá lvula 
pulmonar        

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Anomal ia de Ebste in     

Atres ia ou estenose da vá lvula 
aór t ica        

Coração esquerdo hipoplás ico 

Coar tação da aor ta    

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

Agenesia renal b i latera l        

D isplas ia renal 

Hidronefrose congénita 

Tal ipes equinovarus     

Anomal ias de redução dos 
membros

Hérnia diaf ragmática  

Gastrosquis is e Onfa locelo      

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

32

57

43

16

9

23

0

416

401

31

48

5

3

16

20

13

74

12

35

223

157

56

25

45

252

58

23

31

45

39

15

5

16

0

89

55

20

14

5

1

9

18

5

61

12

33

194

110

43

24

44

153

44

23

96,9

78,9

90,7

93,8

55,6

69,6

 -

21,4

13,7

64,5

29,2

100,0

33,3

56,3

90,0

38,5

82,4

100,0

94,3

87,0

70,1

76,8

96,0

97,8

60,7

75,9

100,0

26

9

13

9

2

2

 0

16

9

4

2

 

1

1

3

8

4

11

9

17

11

10

36

131

35

17

83,9

20,0

33,3

60,0

40,0

12,5

 -

18,0

16,4

20,0

14,3

 

11,1

5,6

60,0

13,1

33,3

33,3

4,6

15,5

25,6

41,7

81,8

85,6

79,5

73,9

1

23

18

5

3

9

 0

38

17

14

8

3

 

7

9

 

33

7

15

68

74

21

7

6

13

4

1

3,2

51,1

46,2

33,3

60,0

56,3

 -

42,7

30,9

70,0

57,1

60,0

 

77,8

50,0

 

54,1

58,3

45,5

35,1

67,3

48,8

29,2

13,6

8,5

9,1

4,3

9,7

26,7

17,9

6,7

 -

25,0

 -

34,8

45,5

10,0

21,4

40,0

 

11,1

38,9

40,0

29,5

8,3

15,2

55,2

14,5

23,3

25,0

2,3

4,6

6,8

13,0

3

12

7

1

 0

4

 0

31

25

2

3

2

1

1

7

2

18

1

5

107

16

10

6

1

7

3

3

3,2

2,2

2,6

 -

 -

6,3

 -

4,5

7,3

-0

7,1

 

 

 

5,6

 

3,3

 

6,1

5,2

2,7

2,3

4,2

2,3

1,3

4,5

8,7

1

1

1

 0

 0

1

 0

4

4

0

1

 

 

 

1

 

2

 

2

10

3

1

1

1

2

2

2

2011-2019

n

Tota l DPN IG <14 semanas IG 14-23 semanas IG ≥24 semanas IG desconhecida

n % n % n %n % n %

r
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Idade Gestac ional ( IG) no momento de ident i f icação das Anomalias Congénitas

Anomal ias congénitas 
detetáve is em DPN

0

0 0

-

- - 0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

-



3.3.5.  Características sociodemográficas 

maternas e paternas

3.3.5.1  Características maternas

Para o total dos anos em estudo (2011-2019) 

a idade materna foi repor tada em 2998 casos, 

estando esta informação omissa nos restan-

tes 24 casos. A percentagem mais elevada 

de nascimentos com AC ocorreu em mulhe-

res com idades entre os 30-34 anos (32,1%), 

sendo este também o intervalo de idade onde 

se observou a maior percentagem de par tos 

na Região Centro. 

É no grupo etário dos 40 ou mais anos que se 

observa a prevalência mais elevada de nasci-

mentos com AC (356,2 casos/10000 nascimen-

tos). Observa-se uma prevalência igualmente 

elevada no grupo etário dos 35-39 anos com-

parativamente aos valores registados nos gru-

pos etários mais jovens.

Avaliando a situação materna perante o em-

prego, 60,2% das grávidas tinha uma ativ ida-

de prof issional remunerada, 5,2% tinha uma 

ativ idade não remunerada, 10,3% estava de-

sempregada e 1,8% era estudante.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 

80,5% das notificações reportadas, e 6,5% ti-

nham uma naturalidade estrangeira (Tabela 26). 

O consumo de tabaco no 1° trimestre da gravi-

dez foi reportado por 7,4% das grávidas. Uma 

percentagem menor (0,9%) reportou o consu-

mo de bebidas alcoólicas, e a toxicodependên-

cia foi assinalada em 0,5% das notif icações 

(Tabela 27). 
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Tabela 25  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) dos 

casos de Anomalias Congénitas relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região Centro, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade da mãe na altura do parto.

2011-2019

Grupo etár io n %
Número de

nascimentos*
Prevalência

/10000

<=19

20-29

30-34

35-39

≥40

Tota l

77

896

969

761

295

2998

2,5

29,6

32,1

25,2

9,8

-

3795

47551

50728

38012

8281

148367

202,9

188,4

191,0

200,2

356,2

-

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Tabela 26  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Centro, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a situação materna perante 

o trabalho e a naturalidade.

Tabela 27  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Centro, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com os comportamentos maternos: 

consumo de tabaco, álcool e drogas.

2011-2019

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

1818

310

156

55

683

3022

2434

195

393

3022

80,5

6,5

13,0

100,0

60,2

10,3

5,2

1,8

22,6

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

2011-2019

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

223

2433

366

3022

7,4

80,5

12,1

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

28

2673

321

3022

0,9

88,5

10,6

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

16

2746

260

3022

0,5

90,9

8,6

100,0
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3.3.5.2  Características paternas

Observou-se que a idade paterna estava entre 

os 35 e os 54 anos em 47,0% dos casos de AC 

reportados, seguido do grupo etário dos 25 aos 

34 anos (46,3%).

Segundo os dados do INE 5 para os anos em 

estudo, estes intervalos etár ios paternos cor-

respondem aqueles em que se observou a 

maior percentagem dos nascimentos na Re-

gião Centro.
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Tabela 28  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Centro, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade do pai.

2011-2019

14-24 anos

25-34 anos

35-54 anos

55+ anos

Tota l

162

1175

1194

9

2540

6,4

46,3

47,0

0,4

100,0

Grupo etár io n %
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3.4.  Área Metropolitana de Lisboa 

3.4.1.  Características gerais dos casos com 

Anomalias Congénitas 

Entre 2011 e 2019 o RENAC recebeu 2921 no-

tif icações de casos com AC referentes a grá-

vidas que residiam na Área Metropolitana de 

Lisboa (NUTS II), o que resulta numa prevalên-

cia de 111,5 casos/10000 nascimentos para o 

total dos anos em observação. 

A prevalência anual está calculada na Tabela 

29, e observam-se valores abaixo do esperado 

(200 a 300 casos/10000 nascimentos), o que 

denota uma insuficiente notif icação de casos 

ao RENAC em todos os anos do estudo.

Nas Tabelas 30 e 31 descrevem-se as carac-

terísticas dos casos notif icados para o conjun-

to dos anos em estudo na Área Metropolitana 

de Lisboa (2011 a 2019). 

A gestação terminou no nascimento de uma 

cr iança viva em 71,1% dos casos noti f icados. 

Após o diagnóstico de uma malformação fetal 

grave, 25,6% dos progenitores optou pela 

IMG. Nas restantes noti f icações o desfecho 

foi a mor te fetal (2,0%) e o abor to espontâneo 

(1,0%).

Nos casos notif icados, o sexo masculino foi o 

mais frequente (56,9% vs. 40,8% no sexo femi-

nino) (Tabela 30).
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Tabela 30  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Área 

Metropolitana de Lisboa, entre 2011 e 2019, de acordo com o resultado da gestação e o sexo, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas
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Tabela 29  –  Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) de casos 

com Anomalias Congénitas na Área Metropolitana de Lisboa, entre 2011 e 2019, notif icados ao Registo 

Nacional de Anomalias Congénitas.

Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

(%)
Número de 

nascimentos*
Pervalência

/10000

2011

2012

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

252

332

336

373

287

358

342

292

349

2921

8,6

11,4

11,5

12,8

9,8

12,3

11,7

10,0

11,9

-

31238

29422

27271

27916

28466

29157

29153

29655

29759

262037

80,7

112,8

123,2

133,6

100,8

122,8

117,3

98,5

117,3

111,5Total

2011-2019

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Feto-mor to

Abor to espontâneo

Desconhecido

Tota l

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Desconhecido

Tota l

2077

747

57

29

11

2921

71,1

25,6

2,0

1,0

0,4

100,0

1662

1191

25

43

2921

56,9

40,8

0,9

1,5

100,0

Resul tado da Gestação

Sexo

n %

n %

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Em 61,8% dos casos noti f icados, a identi f ica-

ção de pelo menos uma AC, foi real izada pela 

pr imeira vez na fase pré-natal, valor superior 

ao observado a nível nacional. 

Nestes casos (n=1806) a ecograf ia obstétr i-

ca foi o primeiro exame pré-natal a revelar a 

suspeita de alterações fetais (86,7%), desta-

cando-se a ecograf ia do 2° tr imestre (33,3%) 

seguida da ecograf ia do 3° tr imestre (28,1%) e 

só depois a ecograf ia do 1º tr imestre (23,3%). 

Em 5,2% dos casos, os exames invasivos (am-

niocentese ou biopsia de vi losidades) foram 

os primeiros testes pré-natais a detetar uma 

AC (Tabela 31).

Em 34,0% dos casos os exames realizados du-

rante a gravidez não revelaram qualquer altera-

ção e esta informação não estava disponível 

em 4,0% das notif icações. 
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Tabela 31  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Área 

Metropolitana de Lisboa, entre 2011 e 2019, de acordo com o momento de identif icação da 1ª anomalia e o 1º 

exame pré-natal alterado, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Diagnóst ico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Pós-nata l, idade desconhecida

Na autópsia

Desconhecido

Tota l

1806

712

263

73

13

12

41

2921

61,8

24,4

9,0

2,5

0,4

0,4

1,4

100,0

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

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Rastre io b ioquímico

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Teste pré-nata l não invas ivo

Outros testes posi t ivos 

Tota l

421

601

508

36

121

94

1

24

1806

23,3

33,3

28,1

2,0

6,7

5,2

0,1

1,3

100,0

Pr imeiro exame pré-nata l a l terado n %
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3.4.2.  Distribuição do total de casos com 

Anomalias Congénitas, por área geográfica

A distribuição geográfica por concelho de resi-

dência da grávida durante a gravidez na Área 

Metropolitana de Lisboa pode ser observada 

na Figura 10.

Em todos os concelhos observam-se valores 

de prevalência de AC abaixo do esperado, o 

que pode resultar da subnoti f icação de casos 

ao RENAC, já refer ida acima (Tabela 29).

Figura 10  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) nos concelhos da Área 

Metropolitana de Lisboa, nos anos de 2011 a 2019, de acordo com a residência da grávida durante a gravidez, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.4.3.  Distribuição da prevalência de 

Anomalias Congénitas por grande grupo de 

anomalias. 

No total de casos cujas grávidas residiam na 

Área Metropolitana de Lisboa (2921) foram 

diagnosticadas 4022 anomalias, cuja distr ibui-

ção e prevalência de AC, analisada por gran-

des grupos de acordo com a 10ª versão da 

Classif icação Internacional de Doenças e cau-

sas de morte (CID 10), pode ser consultada na 

Tabela 32.

A prevalência mais elevada foi observada para 

as AC Cardíacas (28,4 casos/10000 nascimen-

tos), seguida das AC Cromossómicas (26,3 

casos /10000 nascimentos) e das AC do SME 

(25,2 casos/10000 nascimentos). Em todos os 

grandes grupos, a prevalência observada na 

Área Metropolitana de Lisboa é inferior à ob-

servada a nível nacional.
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Tabela 32  – Número total, distribuição percentual e prevalência de Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos), 

distribuídas de acordo com a CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos de 2011 a 2019 na Área 

Metropolitana de Lisboa, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Q00 - Q07 Sistema nervoso centra l

Q10 - Q18 Olhos, ouv ido, face e pescoço

Q20 - Q26 - Anomal ias cardíacas

Q30 - Q34 Apare lho respiratór io

Q35 - Q37 Fendas labia l e fenda palat ina

Q38 - Q45 Anomal ias congénitas do apare lho digest ivo

Q50 - Q56 Anomal ias congénitas do apare lho geni ta l

Q60 - Q64 Anomal ias congénitas do apare lho ur inár io

Q65 - Q79 Anomal ias congénitas do s istema músculo-esquelét ico

Q80 - Q89 Outras anomal ias congénitas

Q90 - Q99 Anomal ias cromossómicas

Tota l

379

159

743

73

170

268

227

484

660

170

689

4022

9,4

4,0

18,5

1,8

4,2

6,7

5,6

12,0

16,4

4,2

17,1

100,0

14,5

6,1

28,4

2,8

6,5

10,2

8,7

18,5

25,2

6,5

26,3

16,7

7,9

45,2

4,3

6,8

10,2

11,6

25,0

32,8

9,2

31,7

2011-2019

Área Metropol i tana L isboa 

Prevalência 
/10000

%n Prevalência 
/10000

Por tugal
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3.4.4.  Proporção de diagnóstico pré-natal de 

anomalias congénitas específicas 

Relativamente às AC potencialmente detetáveis 

em DPN, na coluna a azul da Tabela 33 são 

apresentadas as frequências absolutas de cada 

AC, ou conjunto de AC, notificadas ao RENAC, 

nas colunas a verde são apresentadas as fre-

quências absolutas e relativas das que foram 

detetadas na fase pré-natal por ecografia. As 

colunas seguintes apresentam a distribuição de 

frequências, por idade gestacional, do momen-

to de diagnóstico de cada AC.

A análise da Tabela 33 revela que entre 2011 

e 2019, a identif icação das anomalias do SNC, 

na fase pré-natal, variou entre 75,0% (Holopro-

sencefalia) e 89,5% (anencefalia e similares). 

Nas AC cardíacas a taxa variou entre os 30,2% 

dos defeitos do septo auricular e os 100,0% 

na anomalia de Ebstein. Foram diagnosticadas 

em DPN, 69,1% das fendas labiais e do palato 

e entre 77,8% (agenesia renal bilateral) e 91,2% 

(hidronefrose congénita) das AC renais. Tive-

ram, também, taxas de deteção elevadas os 

casos com hérnia diafragmática, gastrosqui-

sis e onfalocelo (77,8% e 87,0% respetivamen-

te) assim como as trissomias 18 e 13 (70,2% e 

83,3%, respetivamente). 

Foi no 1º trimestre da gravidez que se diagnos-

ticou a maior parte dos casos com anencefalia 

(79,4%) e trissomia 13 (80,0%).

Na ecograf ia do 2º tr imestre foram mais fre-

quentemente diagnosticados os casos com 

agenesia renal bi lateral (71,4%) e a displasia 

renal (62,5%).
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Tabela 33  – Distribuição da frequência e proporção de casos com anomalias potencialmente detetáveis em 

diagnóstico pré-natal, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico, nos casos relativos aos 

anos 2011 a 2019 na Área Metropolitana de Lisboa, e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Tronco ar ter ia l comum   

Transposição dos grandes vasos        

Ventr ículo único      

Defe i to do septo ventr icular

Defe i to do septo aur icular

Tetra logia de Fal lot    

Atres ia ou estenose da vá lvula 
pulmonar        

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Anomal ia de Ebste in     

Atres ia ou estenose da vá lvula 
aór t ica        

Coração esquerdo hipoplás ico 

Coar tação da aor ta    

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

Agenesia renal b i latera l        

D isplas ia renal 

Hidronefrose congénita 

Tal ipes equinovarus     

Anomal ias de redução dos 
membros

Hérnia diaf ragmática  

Gastrosquis is e Onfa locelo      

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

38

89

50

24

10

44

3

284

139

60

56

12

4

16

39

31

81

9

36

228

137

86

45

100

403

94

36

34

73

42

18

9

27

2

136

42

37

37

11

4

10

34

15

56

7

32

208

101

50

35

87

186

66

30

89,5

82,0

84,0

75,0

90,0

61,4

66,7

47,9

30,2

61,7

66,1

91,7

100,0

62,5

87,2

48,4

69,1

77,8

88,9

91,2

73,7

58,1

77,8

87,0

46,2

70,2

83,3

27

10

8

7

3

1

1

33

9

6

8

4

2

7

2

12

1

3

12

22

20

11

47

139

48

24

79,4

13,7

19,0

38,9

33,3

3,7

50,0

24,3

21,4

16,2

21,6

36,4

20,0

20,6

13,3

21,4

14,3

9,4

5,8

21,8

40,0

31,4

54,0

74,7

72,7

80,0

1

37

25

7

2

14

1

56

12

19

17

3

1

4

14

6

32

5

20

85

55

22

13

30

24

12

6

2,9

50,7

59,5

38,9

22,2

51,9

50,0

41,2

28,6

51,4

45,9

27,3

25,0

40,0

41,2

40,0

57,1

71,4

62,5

40,9

54,5

44,0

37,1

34,5

12,9

18,2

20,0

17,6

31,5

19,0

16,7

44,4

44,4

33,8

47,6

29,7

29,7

36,4

50,0

30,0

35,3

40,0

19,6

25,0

52,4

22,8

14,0

28,6

10,3

8,6

4,5

6

23

8

3

4

12

46

20

11

11

4

2

3

12

6

11

8

109

23

7

10

9

16

3

4,1

2,4

5,6

0,7

2,4

2,7

2,7

25,0

10,0

2,9

6,7

1,8

14,3

3,1

1,0

1,0

2,0

2,9

1,1

3,8

4,5

3

1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

2

1

1

1

1

7

3

2011-2019

n

tota l DPN IG <14 semanas IG 14-23 semanas IG ≥24 semanas IG desconhecida

n % n % n %n % n %
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Idade Gestac ional ( IG) no momento de ident i f icação das Anomalias Congénitas

Anomal ias congénitas 
detetáve is em DPN

0 -

0 -

0 -

0 -0 -

0 -

0 -

0 -

0 - 0 -



3.4.5.  Características sociodemográficas 

maternas e paternas

3.4.5.1  Características maternas

Para o total dos anos em estudo (2011-2019) 

a idade materna foi reportada em 2856 casos, 

estando esta informação omissa nos restantes 

65 casos. A percentagem mais elevada de nas-

cimentos com AC ocorreu em mulheres com 

idades entre os 20-29 anos (28,7%) e entre os 

30-34 anos (28,2%), sendo estes também os 

intervalos de idade onde se observou a maior 

percentagem de partos na Área Metropolitana 

de Lisboa. 

Observa-se um ligeiro aumento da prevalência 

de AC no grupo etário dos 40 ou mais anos 

(184,4 casos/10000 nascimentos) comparati-

vamente aos restantes grupos etários.

Avaliando a situação materna perante o empre-

go, 58,3% das grávidas tinha uma atividade 

profissional remunerada; 7,2% tinha uma ativi-

dade não remunerada; 11,0% estava desempre-

gada e 3,0% era estudante.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 

59,8% das notificações reportadas, e 23,3% ti-

nham uma naturalidade estrangeira (Tabela 35). 

O consumo de tabaco no 1° trimestre da gravi-

dez foi reportado por 10,1% das grávidas. Numa 

percentagem menor (1,3%) foi reportado o con-

sumo de bebidas alcoólicas, e a toxicodepen-

dência foi assinalada em 0,6% das notificações 

(Tabela 36). 
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Tabela 34  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) dos casos de 

Anomalias Congénitas relativos aos anos de 2011 a 2019 na Área Metropolitana de Lisboa, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade da mãe na altura do parto.

2011-2019

Grupo etár io n %
Número de

nascimentos*
Prevalência

/10000

<=19

20-29

30-34

35-39

≥40

Tota l

108

821

806

798

323

2856

3,8

28,7

28,2

27,9

11,3

100,0

8153

85729

86719

63882

17518

-

132,5

95,8

92,9

124,9

184,4

-

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Tabela 35  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Área Metropolitana de Lisboa, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a situação 

materna perante o trabalho e a naturalidade.

Tabela 36  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Área Metropolitana de Lisboa, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com os 

comportamentos maternos: consumo de tabaco, álcool e drogas

2011-2019

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

1702

321

210

89

599

2921

1746

681

494

2921

59,8

23,3

16,9

100,0

58,3

11,0

7,2

3,0

20,5

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

2011-2019

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

295

2091

535

2921

10,1

71,6

18,3

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

39

2367

515

2921

1,3

81,0

17,6

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

18

2455

448

2921

0,6

84,0

15,3

100,0
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3.4.5.2  Características paternas

Observou-se que a idade paterna estava entre 

os 35 e os 54 anos de idade em 46,8% dos 

casos de AC reportados, seguido do grupo etá-

rio dos 25 aos 34 anos (42,0%). 

Segundo os dados do INE5 para os anos em es-

tudo, estes intervalos etários paternos corres-

pondem aqueles em que se observou a maior 

percentagem dos nascimentos na Área Metro-

politana de Lisboa.
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Tabela 37  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Área Metropolitana de Lisboa ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade do pai.

2011-2019

14-24 anos

25-34 anos

35-54 anos

55+ anos

Tota l

242

957

1066

15

2280

10,6

42,0

46,8

0,7

-

Grupo etár io n %
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3.5.  Região Alentejo 

3.5.1.  Características gerais dos casos com 

Anomalias Congénitas 

Entre 2011 e 2019 o RENAC recebeu 772 no-

ti f icações de casos com AC referentes a grá-

v idas que residiam na Região Alente jo (NUTS 

I I ), o que resulta numa prevalência de 155,5 

casos/10000 nascimentos para o tota l dos 

anos em observação. 

A prevalência anual está calculada na Tabela 

38, e somente em 2014 se observa uma preva-

lência de casos dentro dos valores internacio-

nalmente esperados (200 a 300 casos/10000 

nascimentos) o que denota uma subnotif ica-

ção de casos ao RENAC nos restantes anos 

em estudo.

Nas Tabelas 39 e 40 descrevem-se as caracterís-

ticas dos casos notificados para o conjunto dos 

anos em estudo na Região Alentejo (2011 a 2019). 

A gestação terminou no nascimento de uma 

criança viva em 80,2% dos casos notificados. 

Após o diagnóstico de uma malformação fetal 

grave, 16,6% dos progenitores optou pela IMG. 

Nas restantes notificações o desfecho foi a 

morte fetal (1,8%) e o aborto espontâneo (1,4%).

Nos casos notif icados, o sexo masculino foi o 

mais frequente (58,5% vs. 39,8% no sexo femi-

nino) (Tabela 39).
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Tabela 39  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Alentejo, entre 2011 e 2019, de acordo com o resultado da gestação e sexo, notif icados ao Registo Nacional 

de Anomalias Congénitas.

72

Tabela 38  –  Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) de casos 

com Anomalias Congénitas na Região Alentejo, entre 2011 e 2019, notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.

Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

(%)
Número de 

nascimentos*
Pervalência

/10000

2011

2012

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

79

83

79

136

81

88

76

85

65

772

10,2

10,8

10,2

17,6

10,5

11,4

9,8

11,0

8,4

100,0

6161

5953

5310

5180

5531

5485

5248

5411

5375

49654

128,2

139,4

148,8

262,5

146,4

160,4

144,8

157,1

120,9

155,5Tota l

2011-2019

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Feto-mor to

Abor to espontâneo

Tota l

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Desconhecido

Tota l

619

128

14

11

772

80,2

16,6

1,8

1,4

100,0

452

307

5

8

772

58,5

39,8

0,6

1,0

100,0

Resultado da Gestação

Sexo

n %

n %

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Em 41,6% dos casos noti f icados, a identi f ica-

ção de pelo menos uma AC, aconteceu pela 

pr imeira vez na fase pré-natal, valor infer ior 

ao observado a níve l nacional. 

Nestes casos (n=321) a ecografia obstétrica foi 

o primeiro exame pré-natal a revelar a suspei-

ta de alterações fetais (87,5%), destacando-se 

a ecografia do 2° trimestre (33,3%) seguida da 

ecografia do 3° trimestre (26,8%) e só depois a 

ecografia do 1º trimestre (22,1%). Em 6,9% dos 

casos, os exames invasivos (amniocentese ou 

biopsia de vilosidades) foram os primeiros tes-

tes pré-natais a detetar uma AC (Tabela 40).

Em 53,6% dos casos reportados ao RENAC, os 

exames realizados durante a gravidez não reve-

laram qualquer alteração e esta informação não 

estava disponível em 4,8% das notificações. 
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Tabela 40  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Alentejo, entre 2011 e 2019, de acordo com o momento de identif icação da 1ª anomalia e o 1º exame pré-natal 

alterado, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Diagnóstico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Pós-nata l, idade desconhecida

Na autópsia

Desconhecido

Tota l

321

271

128

34

1

4

13

772

41,6

35,1

16,6

4,4

0,1

0,5

1,7

100

Momento de identi f icação da 1ª anomal ia congénita n %

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Rastre io bioquímico

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Tota l

71

107

86

17

18

22

321

22,1

33,3

26,8

5,3

5,6

6,9

100

Pr imeiro exame pré-nata l a l terado n %
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3.5.2.  Distribuição do total de casos com 

Anomalias Congénitas, por área geográfica

A distribuição geográfica por concelho de resi-

dência da grávida durante a gravidez na Região 

Alentejo pode ser observada na Figura 11. 

Em alguns concelhos da Região Alentejo, ad-

jacentes aos da Região Centro, foram obser-

vados valores de prevalência de AC acima do 

esperado, que necessitam de monitor ização 

estatística nos próximos anos, mas na maioria 

dos concelhos os valores são infer iores ao es-

perado, o que pode resultar de possível sub-

notif icação de casos ao RENAC.

Figura 11  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) nos concelhos da Região 

Alentejo, nos anos de 2011 a 2019, de acordo com a residência da grávida durante a gravidez, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.5.3.  Distribuição da prevalência de 

Anomalias Congénitas por grande grupo de 

anomalias. 

No total de casos cujas grávidas residiam na 

Região Alentejo (772) foram diagnosticadas 

1039 anomalias, cuja distribuição e prevalência 

de AC, analisada por grandes grupos de acor-

do com a 10ª versão da Classif icação Interna-

cional de Doenças e causas de morte (CID 10), 

pode ser consultada na Tabela 41.

A prevalência mais elevada observa-se no caso 

das AC Cardíacas (61,0 casos/10000 nasci-

mentos), seguida das AC do SME (38,9 casos 

/10000 nascimentos), que apresentam valores 

superiores aos observados a nível nacional.
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Tabela 41  – Número total, distribuição percentual e prevalência de Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos), 

distribuídas de acordo com a CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região Alentejo, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.  

Q00 - Q07 Sistema nervoso centra l

Q10 - Q18 Olhos, ouv ido, face e pescoço

Q20 - Q26 - Anomal ias cardíacas

Q30 - Q34 Apare lho respiratór io

Q35 - Q37 Fendas labia l e fenda palat ina

Q38 - Q45 Anomal ias congénitas do apare lho digest ivo

Q50 - Q56 Anomal ias congénitas do apare lho geni ta l

Q60 - Q64 Anomal ias congénitas do apare lho ur inár io

Q65 - Q79 Anomal ias congénitas do s istema músculo-esquelét ico

Q80 - Q89 Outras anomal ias congénitas

Q90 - Q99 Anomal ias cromossómicas

Tota l

71

44

303

18

32

60

66

85

193

53

114

1039

6,8

4,2

29,2

1,7

3,1

5,8

6,4

8,2

18,6

5,1

11,0

100,0

14,3

8,9

61,0

3,6

6,4

12,1

13,3

17,1

38,9

10,7

23,0

-

16,7

7,9

45,2

4,3

6,8

10,2

11,6

25,0

32,8

9,2

31,7

-

2011-2019

Região A lente jo

Prevalência 
/10000

%n Prevalência 
/10000

Por tugal
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3.5.4.  Proporção de diagnóstico pré-natal de 

anomalias congénitas específicas 

Relativamente às AC potencialmente detetáveis 

em DPN, na coluna a azul da Tabela 42 são 

apresentadas as frequências absolutas de cada 

AC, ou conjunto de AC, notificadas ao RENAC, 

nas colunas a verde são apresentadas as fre-

quências absolutas e relativas das que foram 

detetadas na fase pré-natal por ecografia. As 

colunas seguintes apresentam a distribuição de 

frequências, por idade gestacional, do momen-

to de diagnóstico de cada AC.

A análise da Tabela 42 revela que entre 2011 

e 2019, a identif icação das anomalias do SNC, 

na fase pré-natal, variou entre 78,9% (hidroce-

falia) e 100% (anencefalia e similares). Nas AC 

cardíacas variou entre 17,3% nos defeitos do 

septo auricular e 100,0% no ventrículo único ou 

no coração esquerdo hipoplásico. Foram iden-

tif icadas em DPN, 72,2% das fendas labiais e 

do palato e entre 89,4% (hidronefrose congé-

nita) e 100,0% (agenesia renal bilateral e dis-

plasia renal) das AC renais. Tiveram, também, 

taxas de identif icação elevadas os casos com 

gastrosquisis e onfalocelo (80,0%) assim como 

as trissomias 18 e 13 (84,6% e 83,3%, respeti-

vamente). 

Foi no 1º tr imestre da gravidez que maioritaria-

mente se identif icaram os casos com ventrícu-

lo único (100,0%), holoprosencefalia (100,0%) 

e tr issomia 13 (80,0%).

Na ecografia do 2º trimestre foram identificados 

100,0% dos casos com espinha bífida, tronco 

arterial comum, anomalia de Ebstein e agenesia 

renal bilateral.
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Tabela 42  – Distribuição da frequência e proporção de casos com Anomalias Congénitas potencialmente 

detetáveis em diagnóstico pré-natal, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico, nos 

casos relativos aos anos 2011 a 2019 na Região Alentejo, e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Tronco ar ter ia l comum   

Transposição dos grandes vasos        

Ventr ículo único      

Defe i to do septo ventr icular

Defe i to do septo aur icular

Tetra logia de Fal lot    

Atres ia ou estenose da vá lvula 
pulmonar        

Anomal ia de Ebste in     

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Atres ia ou estenose da vá lvula 
aór t ica        

Coração esquerdo hipoplás ico 

Coar tação do aor ta    

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

Agenesia renal b i latera l        

D isplas ia renal 

Hidronefrose congénita 

Tal ipes equinovarus     

Anomal ias de redução dos 
membros

Hérnia diaf ragmática  

Gastrosquis is e Onfa locelo      

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

9

19

11

2

2

8

1

138

110

13

8

1

3

5

3

4

18

3

3

47

40

16

4

10

61

13

6

9

15

9

2

1

4

1

25

19

11

2

1

3

3

3

2

13

3

3

42

24

7

2

8

27

11

5

100,0

78,9

81,8

100,0

50,0

50,0

100,0

18,1

17,3

84,6

25,0

100,0

100,0

60,0

100,0

50,0

72,2

100,0

100,0

89,4

60,0

43,8

50,0

80,0

44,3

84,6

83,3

6

2

2

1

1

7

3

1

1

1

1

1

1

3

4

2

1

4

18

5

4

66,7

13,3

100,0

25,0

100,0

28,0

15,8

9,1

50,0

33,3

33,3

50,0

7,7

7,1

16,7

28,6

50,0

50,0

66,7

45,5

80,0

3

10

9

1

3

0

9

6

7

1

1

2

2

1

5

3

2

10

14

3

3

3

2

1

33,3

66,7

100,0

100,0

75,0

-

36,0

31,6

63,6

50,0

100,0

66,7

66,7

33,3

38,5

100,0

66,7

23,8

58,3

42,9

37,5

11,1

18,2

20,0

20,0

-

-

-

-

-

32,0

47,4

18,2

33,3

33,3

23,1

33,3

64,3

16,7

14,3

50,0

12,5

14,8

36,4

3

0

0

0

0

0

8

9

2

1

1

3

1

27

4

1

1

1

4

4

0

-

-

-

-

-

-

-

4,0

5,3

9,1

50,0

30,8

4,8

8,3

14,3

7,4

0

0

0

0

0

0

0

1

1

1

1

4

2

2

1

2

2011-2019

n

Tota l DPN IG <14 semanas IG 14-23 semanas IG ≥24 semanas IG desconhecida

n % n % n %n % n %

r
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Idade Gestac ional ( IG) no momento de ident i f icação das Anomalias Congénitas

Anomal ias congénitas 
detetáve is em DPN

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 - 0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 --

0 -

0 -



3.5.5.  Características sociodemográficas 

maternas e paternas

3.5.5.1  Características maternas

Para o total dos anos em estudo (2011-2019) a 

idade materna foi reportada em 764 casos, es-

tando esta informação omissa nos restantes 

8 casos. A percentagem mais elevada de nas-

cimentos com AC ocorreu em mulheres com 

idades entre os 20-29 anos (32,6%), e entre os 

30-34 anos (31,5%), sendo estes também os in-

tervalos de idade onde se observou a maior per-

centagem de partos na Região Alentejo. 

As maiores prevalências foram observadas nos in-

tervalos mais extremos das idades maternas (≤19 

anos e ≥ 40 anos) comparativamente aos valores 

registados nos restantes grupos etários.

Avaliando a situação materna perante o emprego, 

57,4% das grávidas tinha uma atividade profissio-

nal remunerada, 7,0% tinha uma atividade não re-

munerada, 16,6% estava desempregada e 2,8% 

era estudante.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 

85,0% das notificações reportadas, e 7,0% ti-

nham uma naturalidade estrangeira (Tabela 44). 

O consumo de tabaco no 1° trimestre da gravidez 

foi reportado por 14,1% das grávidas. Numa per-

centagem menor (1,6%) foi reportado o consumo 

de bebidas alcoólicas, e a toxicodependência foi 

assinalada em 0,5% das notificações (Tabela 45). 
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Tabela 43  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) dos casos de 

Anomalias Congénitas relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região Alentejo, notif icados ao Registo Nacional 

de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade da mãe na altura do parto.

2011-2019

Grupo etár io n % Número de
nascimentos*

Prevalência
/10000

<=19

20-29

30-34

35-39

≥40

Tota l

39

249

241

172

63

764

5,1

32,6

31,5

22,5

8,2

-

2113

17952

16381

10575

2630

-

184,6

138,7

147,1

162,6

239,5

-

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Tabela 44  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Alentejo, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a situação materna 

perante o trabalho e a naturalidade.

Tabela 45  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Alentejo, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com os comportamentos maternos: 

consumo de tabaco, álcool e drogas.

2011-2019

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

443

128

54

22

125

772

656

54

62

772

85,0

7,0

8,0

100,0

57,4

16,6

7,0

2,8

16,2

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

2011-2019

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

109

565

98

772

14,1

73,2

12,7

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

1,6

87,2

11,3

100,0

1,6

87,2

11,3

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

4

709

59

772

0,5

92,1

7,4

100,0
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3.5.5.2  Características paternas

Observou-se que a idade paterna estava entre 

os 25 e os 34 anos de idade em 49,3% dos 

casos com AC repor tados, seguido do grupo 

etár io dos 35 aos 54 anos (40,9%).

Segundo os dados do INE 5 para os anos em 

estudo, estes intervalos etár ios paternos cor-

respondem aqueles em que se observou a 

maior percentagem dos nascimentos na Re-

gião Alentejo.
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Tabela 46  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Alentejo, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade do pai.

2011-2019

14-24 anos

25-34 anos

35-54 anos

55+ anos

Tota l

64

329

273

2

668

9,6

49,3

40,9

0,3

100,0

Grupo etár io n %
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Região Algarve

_Região Autónoma da Madeira 

_Região Autónoma dos Açores



3.6.  Região Algarve  

3.6.1.  Características gerais dos casos com 

Anomalias Congénitas 

Entre 2011 e 2019 o RENAC recebeu 737 noti-

f icações de casos com AC referentes a grávi-

das que residiam na Região Algarve (NUTS II), 

o que resulta numa prevalência de 196,3 ca-

sos/10000 nascimentos para o total dos anos 

em observação. 

A prevalência anual está calculada na Tabela 

47, onde se observa que em 2011 e entre 2014 

e 2016 se obtiveram valores de prevalência de 

casos com AC dentro dos internacionalmente 

esperados (200 a 300 casos/10000 nascimen-

tos) o que denota uma adequada notif icação 

de casos ao RENAC para esses anos.

Nas Tabelas 48 e 49 descrevem-se as carac-

ter íst icass dos casos noti f icados para o con-

junto dos anos em estudo na Região Algarve 

(2011 a 2019). 

A gestação terminou no nascimento de uma 

cr iança viva em 71,6% dos casos noti f icados. 

Após o diagnóstico de uma malformação fetal 

grave, 25,6% dos progenitores optou pela 

IMG. Nas restantes noti f icações o desfecho 

foi a mor te fetal (1,1%) e o abor to espontâneo 

(1,6%).

Nos casos notif icados, o sexo masculino foi o 

mais frequente (54,7% vs. 42,2% no sexo femi-

nino) (Tabela 48).
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Tabela 48  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Algarve, entre 2011 e 2019, de acordo com o resultado da gestação e sexo, notif icados ao Registo Nacional 

de Anomalias Congénitas.
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Tabela 47  –  Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência de casos com Anomalias 

Congénitas na Região Algarve, entre 2011 e 2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

(%)
Número de 

nascimentos*
Pervalência

/10000

2011

2012

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

98

68

66

96

88

112

77

70

62

737

13,3

9,2

9,0

13,0

11,9

15,2

10,4

9,5

8,4

100,0

4574

4181

3737

3774

4090

4190

4242

4347

4413

37548

214,3

162,6

176,6

254,4

215,2

267,3

181,5

161,0

140,5

196,3Tota l

2011-2019

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Feto-mor to

Abor to espontâneo

Tota l

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Desconhecido

Tota l

528

189

8

12

737

71,6

25,6

1,1

1,6

100,0

403

311

5

18

737

54,7

42,2

0,7

2,4

100,0

Resul tado da Gestação

Sexo

n %

n %

* Fonte: Inst i tuto Nacional de Estat íst ica ( INE )
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Em 47,6% dos casos noti f icados, a identi f ica-

ção de pelo menos uma AC, fo i fe i ta pela pr i-

meira vez na fase pré-natal, valor infer ior ao 

observado a níve l nacional. 

Nestes casos (n=351) a ecograf ia obstétr ica 

foi o pr imeiro exame pré-natal a revelar a sus-

peita de alterações fetais (86,9%), distr ibuin-

do-se esta percentagem de modo semelhante 

pelas ecograf ias do 1º (29,3%), 2º (29,1%) e 3° 

tr imestres (26,2%%). Em 7,7% dos casos, os 

exames invasivos (amniocentese ou biopsia 

de vi losidades) foram os primeiros testes pré-

-natais a detetar uma AC (Tabela 49).

Em 48,4% dos casos os exames realizados du-

rante a gravidez não revelaram qualquer altera-

ção e esta informação não estava disponível 

em 2,2% das notif icações.
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Tabela 49  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Algarve, entre 2011 e 2019, de acordo com o momento de identif icação da 1ª anomalia e o 1º exame pré-natal 

alterado, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Diagnóst ico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Pós-nata l, idade desconhecida

Na autópsia

Desconhecido

Tota l

351

280

81

15

2

3

5

737

47,6

38,0

11,0

2,0

0,3

0,4

0,7

100

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

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Rastre io b ioquímico

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Tota l

103

102

92

8

19

27

351

29,3

29,1

26,2

2,3

5,4

7,7

100,0

Pr imeiro exame pré-nata l a l terado n %
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3.6.2.  Distribuição do total de casos com 

Anomalias Congénitas, por área geográfica

A distribuição geográfica por concelho de resi-

dência da grávida durante a gravidez na Região 

Algarve pode ser observada na Figura 12.

Num concelho do Barlavento Algarvio foram 

observados valores de prevalência de AC maio-

res do que o esperado, o que necessita de 

monitorização estatística nos próximos anos. 

Alguns concelhos têm valores de prevalência 

inferiores ao esperado, o que pode resultar de 

alguma subnotif icação ao RENAC nos últimos 

anos, como se observa acima (Tabela 47).

Figura 12  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) nos concelhos da Região 

Algarve, nos anos de 2011 a 2019, de acordo com a residência da grávida durante a gravidez, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.6.3.  Distribuição da prevalência de 

Anomalias Congénitas por grande grupo de 

anomalias. 

No total de casos cujas grávidas residiam na 

Região Algarve (737) foram diagnosticadas 

1063 anomalias, cuja distribuição e prevalência 

de AC, analisada por grandes grupos de acor-

do com a 10ª versão da Classif icação Interna-

cional de Doenças e causas de morte (CID 10), 

pode ser consultada na Tabela 50.

A prevalência mais elevada foi observada no 

caso das AC Cardíacas (60,2 casos/10000 nas-

cimentos), seguida das AC do SME (55,4 casos 

/10000 nascimentos) e das AC cromossómicas 

(42,3 casos/10000 nascimentos). Com exceção 

das AC do aparelho urinário, em todos os res-

tantes grandes grupos observam-se prevalên-

cias superiores às analisadas a nível nacional.
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Tabela 50  – Número total, distribuição percentual e prevalência de Anomalias Congénitas por 10000 

nascimentos, distribuídas de acordo com a CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos de 2011 a 2019 na 

Região Algarve, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Q00 - Q07 Sistema nervoso centra l

Q10 - Q18 Olhos, ouv ido, face e pescoço

Q20 - Q26 - Anomal ias cardíacas

Q30 - Q34 Apare lho respiratór io

Q35 - Q37 Fendas labia l e fenda palat ina

Q38 - Q45 Anomal ias congénitas do apare lho digest ivo

Q50 - Q56 Anomal ias congénitas do apare lho geni ta l

Q60 - Q64 Anomal ias congénitas do apare lho ur inár io

Q65 - Q79 Anomal ias congénitas do s istema músculo-esquelét ico

Q80 - Q89 Outras anomal ias congénitas

Q90 - Q99 Anomal ias cromossómicas

Tota l

78

60

226

29

35

51

70

87

208

60

159

1063

7,3

5,6

21,3

2,7

3,3

4,8

6,6

8,2

19,6

5,6

15,0

100,0

20,8

16,0

60,2

7,7

9,3

13,6

18,6

23,2

55,4

16,0

42,3

-

16,7

7,9

45,2

4,3

6,8

10,2

11,6

25,0

32,8

9,2

31,7

-

2011-2019

Região A lgarve

Prevalência 
/10000

%n Prevalência 
/10000

Por tugal
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3.6.4.  Proporção de diagnóstico pré-natal de 

anomalias congénitas específicas 

Relativamente às AC potencialmente detetáveis 

em DPN, na coluna a azul da Tabela 51 são 

apresentadas as frequências absolutas de cada 

AC, ou conjunto de AC, notificadas ao RENAC, 

nas colunas a verde são apresentadas as fre-

quências absolutas e relativas das que foram 

detetadas na fase pré-natal por ecografia. As 

colunas seguintes apresentam a distribuição de 

frequências, por idade gestacional, do momen-

to de diagnóstico de cada AC.

A análise da Tabela 51 revela que entre 2011 e 

2019, a identificação das anomalias do SNC, na 

fase pré-natal, variou entre 69,2% (Espinha bí-

fida) e 95,2% (anencefalia e similares). Nas AC 

cardíacas a taxa variou entre 20,0% no caso da 

Coartação da aorta e 100,0% no caso do Ven-

trículo único. Foram diagnosticadas em DPN 

77,8% das fendas labiais e do palato, e entre 

94,3% (Hidronefrose congénita) e 100,0% (age-

nesia renal bilateral) e das AC renais. Tiveram, 

também, taxas de deteção elevadas os casos 

com hérnia diafragmática, gastrosquisis e onfa-

locelo (77,8% e 92,9% respetivamente) assim 

como as trissomias 18 e 13 (70,8% e 77,8%, 

respetivamente). 

Foi no 1º tr imestre da gravidez que maiorita-

r iamente se diagnosticaram os casos com 

anencefal ia (85,0%), gastrosquisis e onfaloce-

lo (69,2%) e tr issomia 21 e 18 (66,7% e 64,7% 

respetivamente).

Na ecograf ia do 2º tr imestre foram mais fre-

quentemente diagnosticados os casos com 

agenesia renal bi lateral (80,0%), a espinha bí-

f ida e o coração esquerdo hipoplásico (66,7% 

respetivamente).
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Tabela 51  – Distribuição da frequência e proporção de casos com anomalias potencialmente detetáveis 

em diagnóstico pré-natal, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico, nos casos 

relativos aos anos 2011 a 2019 na Região Algarve, e notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Tronco ar ter ia l comum   

Transposição dos grandes vasos        

Ventr ículo único      

Defe i to do septo ventr icular

Defe i to do septo aur icular

Tetra logia de Fal lot    

Atres ia ou estenose da vá lvula 
pulmonar        

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Anomal ia de Ebste in     

Atres ia ou estenose da vá lvula 
aór t ica        

Coração esquerdo hipoplás ico 

Coar tação da aor ta    

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

Agenesia renal b i latera l        

D isplas ia renal 

Hidronefrose congénita 

Tal ipes equinovarus     

Anomal ias de redução dos 
membros

Hérnia diaf ragmática  

Gastrosquis is e Onfa locelo      

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

21

11

13

6

3

14

3

108

41

12

20

3

2

8

7

5

18

5

7

35

50

18

9

14

93

24

9

20

9

9

5

0

7

3

28

13

5

6

2

1

4

6

1

14

5

7

33

23

8

7

13

39

17

7

95,2

81,8

69,2

83,3

-

50,0

100,0

25,9

31,7

41,7

30,0

66,7

50,0

50,0

85,7

20,0

77,8

100,0

100,0

94,3

46,0

44,4

77,8

92,9

41,9

70,8

77,8

17

1

2

1

1

6

3

2

2

1

1

2

3

1

1

3

4

2

2

9

26

11

4

85,0

11,1

40,0

14,3

33,3

21,4

23,1

40,0

33,3

50,0

25,0

33,3

21,4

20,0

14,3

9,1

17,4

25,0

28,6

69,2

66,7

64,7

57,1

2

4

6

2

4

1

11

4

3

1

1

4

9

4

2

10

11

3

3

2

8

4

1

10,0

44,4

66,7

40,0

57,1

33,3

39,3

30,8

50,0

50,0

25,0

66,7

64,3

80,0

28,6

30,3

47,8

37,5

42,9

15,4

20,5

23,5

14,3

5,0

44,4

11,1

20,0

28,6

33,3

35,7

38,5

60,0

16,7

100,0

50,0

100,0

14,3

42,9

60,6

30,4

25,0

28,6

7,7

10,3

5,9

14,3

1

4

1

1

2

1

10

5

3

1

1

2

1

2

3

20

7

2

2

1

4

1

1

11,1

11,1

3,6

7,7

14,3

4,3

12,5

7,7

2,6

5,9

14,3

1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

1

2011-2019

n

Tota l DPN IG <14 semanas IG 14-23 semanas IG ≥24 semanas IG desconhecida

n % n % n %n % n %

r
Regiões 2011-2019

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas

Idade Gestac ional ( IG) no momento de ident i f icação das Anomalias Congénitas

Anomal ias congénitas 
detetáve is em DPN

0 -

0 - 0 - 0 - 0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 - 0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 - 0 -

0 -0 -

0 -

0 -

0 -



3.6.5.  Características sociodemográficas 

maternas e paternas

3.6.5.1  Características maternas

Para o total dos anos em estudo (2011-2019) a 

idade materna foi reportada em 730 casos, estan-

do esta informação omissa nos restantes 7 casos. 

A percentagem mais elevada de nascimentos com 

AC ocorreu em mulheres com idades entre os 

20-29 anos (35,6%), sendo este também o inter-

valo de idade onde se observou a maior percenta-

gem de partos na Região Algarve. 

É no grupo etário dos 40 ou mais anos que 

se observa a maior prevalência de nascimen-

tos com AC (397,1 casos/10000 nascimentos). 

A prevalência de AC é igualmente elevada no 

grupo etário dos 35-39 anos comparativamen-

te aos valores observados nos grupos etários 

mais jovens. 

Avaliando a situação materna perante o empre-

go, 56,0% das grávidas tinha uma atividade 

profissional remunerada; 9,9% tinha uma ativi-

dade não remunerada; 6,2% estava desempre-

gada e 1,2% era estudante.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 

67,6% das notificações reportadas, e 21,3% ti-

nham uma naturalidade estrangeira (Tabela 53). 

O consumo de tabaco no 1° trimestre da gravidez 

foi reportado por 13,2% das grávidas. O consu-

mo de bebidas alcoólicas foi reportado por 2,3% 

das grávidas, e a toxicodependência foi assinala-

da em 0,8% das notificações (Tabela 54). 
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Tabela 52  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) dos casos 

de Anomalias Congénitas relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região Algarve, notif icados ao Registo 

Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade da mãe na altura do parto.

2011-2019

Grupo etár io n %
Número de

nascimentos*
Prevalência

/10000

<=19

20-29

30-34

35-39

≥40

Tota l

23

260

207

159

81

730

3,2

35,6

28,4

21,8

11,1

-

1273

14440

11880

7915

2040

37548

180,7

180,1

174,2

200,9

397,1

-

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)

r
Regiões 2011-2019

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas



90

Tabela 53  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Algarve, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a situação materna perante 

o trabalho e a naturalidade.

Tabela 54  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Algarve, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com os comportamentos 

maternos: consumo de tabaco, álcool e drogas.

2011-2019

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

97

534

106

737

13,2

72,5

14,4

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

17

615

104

736

2,3

83,6

14,1

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

6

642

88

736

0,8

87,2

12,0

100,0

2011-2019

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

413

46

73

9

196

737

498

157

82

737

67,6

21,3

11,1

100,0

56,0

6,2

9,9

1,2

26,6

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

r
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3.6.5.2  Características paternas

Observou-se que a idade paterna estava entre 

os 25 e os 34 anos de idade em 46,3% dos 

casos repor tados com AC, seguido do grupo 

etár io dos 35 aos 54 anos (43,5%).

Segundo os dados do INE 5 para os anos em 

estudo, estes intervalos etár ios paternos cor-

respondem aqueles em que se observou a 

maior percentagem dos nascimentos na Re-

gião Algarve.
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Tabela 55  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Algarve, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade do pai.

2011-2019

14-24 anos

25-34 anos

35-54 anos

55+ anos

Tota l

57

281

264

5

607

9,4

46,3

43,5

0,8

100,0

Grupo etár io n %

r
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3.7.  Região Autónoma da Madeira   

3.7.1.  Características gerais dos casos com 

Anomalias Congénitas 

Entre 2011 e 2019 o RENAC recebeu 130 noti-

f icações de casos com AC relativas a grávidas 

que residiam na Região Autónoma da Madei-

ra (NUTS II), o que resulta numa prevalência 

de 73,7 casos/10000 nascimentos para o total 

dos anos em observação. 

A Tabela 56 descreve a distr ibuição da preva-

lência anual, notando-se que apenas no ano 

de 2015 se observa uma prevalência de casos 

próxima dos valores internacionalmente espe-

rados (200 a 300 casos/10000 nascimentos) 

o que denota uma subnotif icação de casos ao 

RENAC nos restantes anos.

Nas Tabela 57 e 58 descrevem-se as caracte-

r ísticas dos casos noti f icados para o conjunto 

dos anos em estudo na Região Autónoma da 

Madeira (2011 a 2019). 

A gestação terminou no nascimento de uma 

criança viva em 98,5% dos casos notif icados, 

enquanto nas restantes notif icações o desfe-

cho foi a interrupção da gravidez, após o diag-

nóstico de uma malformação fetal grave (1,5%). 

Nos casos notif icados, o sexo masculino foi o 

mais frequente (60,8% vs. 38,5% no sexo femi-

nino) (Tabela 57 ).
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Tabela 57  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Autónoma da Madeira, entre 2011 e 2019, de acordo com o resultado da gestação e sexo, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Tabela 56  –  Número de notif icações e prevalência de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Autónoma da Madeira, entre 2011 e 2019, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

(%)
Número de 

nascimentos*
Pervalência

/10000

2011

2012

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

35

15

14

19

39

4

1

3

0

130

26,9

11,5

10,8

14,6

30,0

3,1

0,8

2,3

0,0

-

2411

2057

1842

1744

1954

1861

1961

1926

1895

17651

145,2

72,9

76,0

108,9

199,6

21,5

5,1

15,6

0,0

73,7Tota l

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)

2011-2019

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Tota l

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Tota l

128

2

130

98,5

1,5

100,0

79

50

1

130

60,8

38,5

0,8

100,0

Resultado da Gestação

Sexo

n %

n %

r
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Em 34,6% dos casos notif icados, a identif ica-

ção de pelo menos uma AC, aconteceu pela 

primeira vez na fase pré-natal, valor infer ior ao 

observado a nível nacional. 

Nestes casos (n=45) a ecografia obstétrica foi 

o primeiro exame pré-natal a revelar a suspei-

ta de alterações fetais (95,6%), destacando-se 

a ecografia do 3° trimestre (46,7%) seguida da 

ecografia do 2° trimestre (35,6%). Em 4,4% dos 

casos, os exames invasivos (amniocentese ou 

biopsia de vilosidades) foram os primeiros tes-

tes pré-natais a detetar uma AC (Tabela 58).

Em 63,1% dos casos os exames realizados du-

rante a gravidez não revelaram qualquer alte-

ração e esta informação não estava disponível 

em 1,5% das notif icações. 
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Tabela 58  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na 

Região Autónoma da Madeira entre 2011 e 2019, de acordo com o momento de identif icação da 1ª 

anomalia e o 1º exame pré-natal alterado, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Diagnóstico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Pós-nata l, idade desconhecida

Tota l

45

61

18

5

1

130

34,6

46,9

13,9

3,9

0,8

100,0

Momento de ident i f icação da 1ª anomal ia congéni ta n %

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Tota l

2

16

21

4

2

45

4,4

35,6

46,7

8,9

4,4

100,0

Pr imeiro exame pré-nata l a l terado n %

r
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3.7.2.  Distribuição do total de casos com 

Anomalias Congénitas, por área geográfica

A distribuição geográfica por concelho de resi-

dência da grávida durante a gravidez na Região 

Autónoma da Madeira pode ser observada na 

Figura 13.

Em todos os concelhos foram observados 

valores de prevalência de AC abaixo do espe-

rado, o que pode resultar de possível subno-

ti f icação de casos ao RENAC para o conjunto 

dos anos em estudo.

Figura 13  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) nos concelhos da Região 

Autónoma da Madeira, nos anos de 2011 a 2019, de acordo com a residência da grávida durante a gravidez, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

r
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3.7.3.  Distribuição da prevalência de 

Anomalias Congénitas por grande grupo de 

anomalias. 

No total de casos cujas grávidas residiam na 

Região Autónoma da Madeira (130) foram diag-

nosticadas 156 anomalias, cuja distribuição e 

prevalência de AC, analisada por grandes grupos 

de acordo com a 10ª versão da Classificação In-

ternacional de Doenças e causas de morte (CID 

10), pode ser consultada na Tabela 59.

Observa-se a maior prevalência das AC Cardía-

cas (22,7 casos/10000 nascimentos), seguida 

das AC do SME (17,0 casos /10000 nascimentos). 

Apesar dos valores de prevalência na RAM serem 

sempre inferiores aos observados a nível nacional 

para todos os grandes grupos de AC, os grupos 

onde se observam as prevalências mais elevadas 

são idênticos aos do restante país.
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Tabela 59  – Número total, distribuição percentual e prevalência de Anomalias Congénitas (/10000 

nascimentos), distribuídas de acordo com a CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos de 2011 a 2019 na 

Região Autónoma da Madeira, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Q00 - Q07 Sistema nervoso centra l

Q10 - Q18 Olhos, ouv ido, face e pescoço

Q20 - Q26 - Anomal ias cardíacas

Q30 - Q34 Apare lho respiratór io

Q35 - Q37 Fendas labia l e fenda palat ina

Q38 - Q45 Anomal ias congénitas do apare lho digest ivo

Q50 - Q56 Anomal ias congénitas do apare lho geni ta l

Q60 - Q64 Anomal ias congénitas do apare lho ur inár io

Q65 - Q79 Anomal ias congénitas do s istema músculo-esquelét ico

Q80 - Q89 Outras anomal ias congénitas

Q90 - Q99 Anomal ias cromossómicas

Tota l

8

7

40

4

6

17

9

13

30

8

14

156

5,1

4,5

25,6

2,6

3,8

10,9

5,8

8,3

19,2

5,1

9,0

100,0

4,5

4,0

22,7

2,3

3,4

9,6

5,1

7,4

17,0

4,5

7,9

-

16,7

7,9

45,2

4,3

6,8

10,2

11,6

25,0

32,8

9,2

31,7

-

2011-2019

Prevalência 
/10000

%n Prevalência 
/10000

Por tugalRegião Autónoma da Madeira

r
Regiões 2011-2019

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas
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3.7.4.  Proporção de diagnóstico pré-natal de 

anomalias congénitas específicas 

Relativamente às AC potencialmente detetáveis 

em DPN, na coluna a azul da tabela 60 são 

apresentadas as frequências absolutas de cada 

AC, ou conjunto de AC, notificadas ao RENAC, 

nas colunas a verde são apresentadas as fre-

quências absolutas e relativas das que foram 

detetadas na fase pré-natal por ecografia. As 

colunas seguintes apresentam a distribuição 

percentual, por idade gestacional, do momento 

de diagnóstico de cada AC.

Apesar do reduzido número de casos reporta-

do pela RAM inf luenciar a análise da Tabela 

60, esta revela que entre 2011 e 2019, a iden-

tif icação das AC cardíacas variou entre 27,8% 

nos casos dos defeitos do septo ventricular e 

100,0% nos casos de tronco ar terial comum, 

transposição dos grandes vasos e coração es-

querdo hipoplásico. Foram diagnosticadas em 

DPN, 100,0% das fendas labiais e do palato 

e 80,0% (Hidronefrose congénita) das AC re-

nais. Tiveram, também, taxas de deteção ele-

vadas as anomalias de redução dos membros 

(100,0%). 

Na ecograf ia do 2º tr imestre foram diagnosti-

cados a maioria das AC que constam da Tabe-

la 60, com exceção dos casos com coração 

esquerdo hipoplásico, tal ipes equinovarus 

(100,0% respetivamente) e hidronefrose con-

génita (75,0%), que foram diagnosticados na 

ecográf ica do 3º tr imestre.
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Tabela 60  – Distribuição da frequência e proporção de casos com Anomalias Congénitas potencialmente 

detetáveis em diagnóstico pré-natal, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico, nos 

casos relativos aos anos 2011 a 2019 na Região Autónoma da Madeira, e notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas. 

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Tronco ar ter ia l comum   

Transposição dos grandes vasos        

Ventr ículo único      

Defe i to do septo ventr icular

Defe i to do septo aur icular

Tetra logia de Fal lot    

Atres ia ou estenose da vá lvula 
pulmonar        

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Anomal ia de Ebste in     

Atres ia ou estenose da vá lvula 
aór t ica        

Coração esquerdo hipoplás ico 

Coar tação da aor ta    

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

Agenesia renal b i latera l        

D isplas ia renal 

Hidronefrose congénita 

Tal ipes equinovarus     

Anomal ias de redução dos 
membros

Hérnia diaf ragmática  

Gastrosquis is e Onfa locelo      

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

0

0

1

0

3

1

1

18

2

3

8

3

8

1

1

3

2

2

2

5

3

2

3

1

4

4

4

0

0

0

0

3

1

0

5

0

0

0

0

4

0

1

0

2

0

0

4

1

2

0

0

0

0

0

100,0

100,0

27,8

50,0

100,0

100,0

80,0

33,3

100,0

1 20,0

3

1

2

2

2

1

1

100,0

100,0

40,0

50,0

100,0

25,0

50,0

20,0

25,0

100,0

75,0

100,0

50,0

1

1

1

3

1

1

20,0

25,0

1

1

2011-2019

n

Tota l DPN IG <14 semanas IG 14-23 semanas IG ≥24 semanas IG desconhecida

n % n % n %n % n %

r
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_Registo Nacional de Anomalias Congénitas

Idade Gestac ional ( IG) no momento de ident i f icação das Anomalias Congénitas

Anomal ias congénitas 
detetáve is em DPN

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0

0

-

-

0 - 0 -

0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -

0 -

0 - 0 - 0 -

0 -

0 -

0 -0 -0 -

0 -

0 -

0 -

- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -

0 -- 0 - 0 - 0 -



3.7.5.  Características sociodemográficas 

maternas e paternas

3.7.5.1  Características maternas

Para o total dos anos em estudo (2011-2019) 

a idade materna foi reportada em 80 casos, es-

tando esta informação omissa nos restantes 50 

casos (Tabela 61). A percentagem mais eleva-

da de nascimentos com AC ocorreu em mulhe-

res com idades entre os 20-29 anos (35,0%), 

sendo este também o intervalo de idade onde 

se observou a maior percentagem de partos na 

RAM. 

Observa-se um aumento da prevalência de AC 

no grupo etário dos 40 ou mais anos (62,3 ca-

sos/10000 nascimentos) comparativamente 

à prevalência observada nos grupos etários 

mais jovens.

Avaliando a situação materna perante o emprego, 

37,7% das grávidas tinha uma atividade profissio-

nal remunerada; 5,4% tinha uma atividade não re-

munerada; 11,5% estava desempregada e 0,8% 

era estudante. Assinala-se ainda que em 44,6% 

das notificações, esta informação era omissa.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 

56,9% das notificações reportadas, e 1,5% ti-

nham uma naturalidade estrangeira (Tabela 62). 

Também esta resposta estava omissa em 41,5% 

das notificações.

O consumo de tabaco e de álcool no 1° trimestre 

da gravidez foi reportado por 0,8% das grávidas, 

e a toxicodependência foi assinalada em 2,3% 

das notificações (Tabela 63). 
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Tabela 61  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) dos casos 

de Anomalias Congénitas relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região Autónoma da Madeira, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade da mãe na altura do parto.

2011-2019

Grupo 
etár io

n % Número de
nascimentos*

Prevalência
/10000

<=19

20-29

30-34

35-39

≥40

Tota l

2

28

25

18

7

80

2,5

35,0

31,3

22,5

8,8

100,0

577

6153

5697

4101

1123

-

34,7

45,5

43,9

43,9

62,3

-

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)

r
Regiões 2011-2019

_Registo Nacional de Anomalias Congénitas



101

Tabela 62  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Autónoma da Madeira, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a situação 

materna perante o trabalho e a naturalidade.

Tabela 63  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Autónoma da Madeira, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com os 

comportamentos maternos: consumo de tabaco, álcool e drogas.

2011-2019

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

49

15

7

1

58

130

74

2

54

130

56,9

1,5

41,5

100,0

37,7

11,5

5,4

0,8

44,6

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

2011-2019

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

0,8

90,0

9,2

100,0

0,8

90,0

9,2

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

1

123

6

130

0,8

94,6

4,6

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Tota l

3

127

130

2,3

97,7

100,0
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3.7.5.2  Características paternas

Observou-se que a idade paterna estava entre 

os 35 e os 54 anos de idade em 48,0% dos 

casos com AC repor tados, seguido do grupo 

etár io dos 25-34 anos (44,0%).

Segundo os dados do INE5 para os anos em es-

tudo, estes intervalos etários paternos corres-

pondem aqueles em que se observou a maior 

percentagem dos nascimentos na Região Autó-

noma da Madeira (Tabela 64).
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Tabela 64  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Autónoma da Madeira, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade do pai.

2011-2019

14-24 anos

25-34 anos

35-54 anos

Tota l

2

11

12

25

8,0

44,0

48,0

100,0

Grupo etár io n %
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3.8. Região Autónoma dos Açores    

3.8.1.  Características gerais dos casos com 

Anomalias Congénitas 

Entre 2011 e 2019 o RENAC recebeu 399 no-

tif icações de casos com AC referentes a grá-

vidas que residiam na Região Autónoma dos 

Açores (NUTS II), o que resulta numa prevalên-

cia de 188,9 casos/10000 nascimentos para o 

total dos anos em observação. 

A distribuição das prevalências anuais (Tabela 

65) revela uma prevalência de casos dentro dos 

valores internacionalmente esperados em 2013 e 

entre 2015 e 2019 o que denota uma adequada 

notificação de casos ao RENAC nesses anos.

Nas Tabelas 66 e 67 descrevem-se as carac-

terísticas dos casos notif icados para o conjun-

to dos anos em estudo na RAA (2011 a 2019). 

A gestação terminou no nascimento de uma 

criança viva em 79,2% dos casos notif icados. 

Após o diagnóstico de uma malformação fetal 

grave, 20,1% dos progenitores optou pela IMG. 

Nas restantes notif icações o desfecho foi a 

morte fetal (0,8%). 

Nos casos notif icados, o sexo masculino foi o 

mais frequente (57,1% vs. 35,6%) (Tabela 66).

Em 47,6% dos casos noti f icados, a identi f ica-

ção de pelo menos uma AC, aconteceu pela 

pr imeira vez na fase pré-natal, valor infer ior 

ao observado a níve l nacional. 

Nestes casos (n=190) a ecografia obstétrica foi 

o primeiro exame pré-natal a revelar a suspei-

ta de alterações fetais (86,3%), destacando-se 

a ecografia do 3° trimestre (35,3%) seguida da 

ecografia do 2° trimestre (29,5%) e só depois a 

ecografia do 1º trimestre (17,9%). Em 3,2% dos 

casos, os exames invasivos (amniocentese ou 

biopsia de vilosidades) foram os primeiros tes-

tes pré-natais a detetar uma AC (Tabela 67).

Em 48,4% dos casos os exames realizados du-

rante a gravidez não revelaram qualquer altera-

ção e esta informação não estava disponível 

em 4,0% das notif icações.
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Tabela 66  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Autónoma dos Açores, entre 2011 e 2019, de acordo com o resultado da gestação e sexo, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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Tabela 65  –  Número de notif icações, distribuição percentual, e prevalência de casos com Anomalias 

Congénitas na Região Autónoma dos Açores, entre 2011 e 2019, notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.

* Fonte: Inst i tuto Nacional de Estat íst ica ( INE )

Ano
Número de 

noti f icações
Percentagem 

(%)
Número de 

nascimentos*
Pervalência

/10000

2011

2012

2013

2014

2015

2016

2017

2018

2019

37

37

50

40

46

52

46

45

46

399

9,3

9,3

12,5

10,0

11,5

13,0

11,5

11,3

11,5

100,0

2764

2503

2345

2328

2267

2269

2232

2270

2143

21121

133,9

147,8

213,2

171,8

202,9

229,2

206,1

198,2

214,7

188,9Tota l

2011-2019

Nado-v ivo

Interrupção de grav idez

Feto-mor to

Tota l

Mascul ino

Feminino

Ambíguo

Desconhecido

Tota l

316

80

3

399

79,2

20,1

0,8

100,0

228

142

2

27

399

57,1

35,6

0,5

6,8

100,0

Resultado da Gestação

Sexo

n %

n %
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Nestes casos (n=190) a ecografia obstétrica foi 

o primeiro exame pré-natal a revelar a suspei-

ta de alterações fetais (86,3%), destacando-se 

a ecografia do 3° trimestre (35,3%) seguida da 

ecografia do 2° trimestre (29,5%) e só depois a 

ecografia do 1º trimestre (17,9%). Em 3,2% dos 

casos, os exames invasivos (amniocentese ou 

biopsia de vilosidades) foram os primeiros tes-

tes pré-natais a detetar uma AC (Tabela 67).

Em 48,4% dos casos os exames realizados du-

rante a gravidez não revelaram qualquer altera-

ção e esta informação não estava disponível 

em 4,0% das notif icações.
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Tabela 67  – Número de notif icações e distribuição percentual de casos com Anomalias Congénitas na Região 

Autónoma dos Açores, entre 2011 e 2019, de acordo com o momento de identif icação da 1ª anomalia e o 1º 

exame pré-natal alterado, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.

2011-2019

Diagnóstico pré-nata l

Ao nascer

Até 1 semana de v ida

Entre 1 e 4 semanas de v ida

Na autópsia

Desconhecido

Tota l

190

132

64

9

2

2

399

47,6

33,1

16,0

2,3

0,5

0,5

100,0

Momento de identi f icação da 1ª anomal ia congénita n %

Ecograf ia, Idade Gestacional < 14 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional 14 - 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional > 22 semanas

Ecograf ia, Idade Gestacional desconhecida

Rastre io bioquímico

Amniocentese ou Biópsia de v i los idades

Teste pré-nata l não invasivo

Outros testes posi t ivos

Tota l

34

56

67

7

9

6

4

7

190

17,9

29,5

35,3

3,7

4,7

3,2

2,1

3,7

100,0

Pr imeiro exame pré-nata l a l terado n %
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3.8.2.  Distribuição do total de casos com 

Anomalias Congénitas, por área geográfica

A distribuição geográfica por concelho de resi-

dência da grávida durante a gravidez na Região 

Autónoma dos Açores pode ser observada na 

Figura 14. 

Em um concelho da Ilha de S. Miguel e na Ilha 

do Corvo foram observados valores de preva-

lência de AC acima do esperado (200 a 300 

casos/10000 nascimentos), que necessitam de 

monitorização estatística nos próximos anos, 

embora tendo em consideração o reduzido nú-

mero em questão. Em algumas ilhas do grupo 

central e na Ilha das Flores, observaram-se 

concelhos com valores abaixo do esperado, o 

que pode resultar de provável subnotif icação 

de casos ao RENAC.

Figura 14  – Prevalência de casos com Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos) dos concelhos da Região 

Autónoma dos Açores, nos anos de 2011 a 2019, de acordo com a residência da grávida durante a gravidez, 

notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas.
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3.8.3.  Distribuição da prevalência de 

Anomalias Congénitas por grande grupo de 

anomalias. 

No total de casos cujas grávidas residiam na 

Região Autónoma Açores (399) foram diagnosti-

cadas 516 anomalias, cuja distribuição e preva-

lência de AC, analisada por grandes grupos de 

acordo com a 10ª versão da Classificação Inter-

nacional de Doenças e causas de morte (CID 

10), pode ser consultada na Tabela 68.

A prevalência mais elevada observou-se para as 

AC cardíacas (49,7 casos/10000 nascimentos), 

seguida das AC do SME (46,9 casos /10000 nas-

cimentos) e das AC do Aparelho urinário (32,7 

casos/10000 nascimentos). Em quase todos os 

grandes grupos, as prevalências observadas na 

Região Autónoma Açores são superiores às ob-

servadas no país.
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Tabela 68  – Número total, distribuição percentual e prevalência de Anomalias Congénitas (/10000 nascimentos), 

distribuídas de acordo com a CID 10: Q00 a Q99, nos casos relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região 

Autónoma dos Açores, notif icados ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas. 

Q00 - Q07 Sistema nervoso centra l

Q10 - Q18 Olhos, ouv ido, face e pescoço

Q20 - Q26 - Anomal ias cardíacas

Q30 - Q34 Apare lho respiratór io

Q35 - Q37 Fendas labia l e fenda palat ina

Q38 - Q45 Anomal ias congénitas do apare lho digest ivo

Q50 - Q56 Anomal ias congénitas do apare lho geni ta l

Q60 - Q64 Anomal ias congénitas do apare lho ur inár io

Q65 - Q79 Anomal ias congénitas do s istema músculo-esquelét ico

Q80 - Q89 Outras anomal ias congénitas

Q90 - Q99 Anomal ias cromossómicas

Tota l

28

21

105

6

19

30

49

69

99

29

61

516

5,4

4,1

20,3

1,2

3,7

5,8

9,5

13,4

19,2

5,6

11,8

100,0

13,3

9,9

49,7

2,8

9,0

14,2

23,2

32,7

46,9

13,7

28,9

-

16,7

7,9

45,2

4,3

6,8

10,2

11,6

25,0

32,8

9,2

31,7

-

2011-2019

Região Autónoma dos Açores

Prevalência 
/10000

%n Prevalência 
/10000

Por tugal
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3.8.4.  Proporção de diagnóstico pré-natal de 

anomalias congénitas específicas 

Relativamente às AC potencialmente detetáveis 

em DPN, na coluna a azul da Tabela 69 são 

apresentadas as frequências absolutas de cada 

AC, ou conjunto de AC, notificadas ao RENAC, 

e nas colunas a verde são apresentadas as fre-

quências absolutas e relativas das que foram 

detetadas na fase pré-natal por ecografia. As 

colunas seguintes apresentam a distribuição 

percentual, por idade gestacional, do momento 

de diagnóstico de cada AC.

A análise da Tabela 69 revela que entre 2011 

e 2019, a identif icação das anomalias do SNC, 

na fase pré-natal, variou entre 80,0% (hidroce-

falia) e 100% (anencefalia e similares). Nas AC 

cardíacas a taxa variou entre 16,7% nos casos 

de atresia ou estenose da válvula pulmonar 

e100,0% para o coração esquerdo hipoplási-

co. Foram diagnosticadas em DPN, 70,0% das 

fendas labiais e do palato e entre 80,0% (Hidro-

nefrose congénita) e 100,0% (agenesia renal bi-

lateral) das AC renais. Tiveram, também, taxas 

de identif icação elevadas os casos com hér-

nia diafragmática, gastrosquisis e onfalocelo 

(100,0% e 80,0% respetivamente) assim como 

a trissomias 13 (100,0%). 

Foi no 1º tr imestre da gravidez que maiorita-

r iamente se diagnosticaram os casos de holo-

prosencefal ia (100,0%), anencefal ia (83,3%), 

tr issomia 18 e as AC da parede abdominal 

(75,0%).

Na ecograf ia do 2º tr imestre foram mais fre-

quentemente diagnosticados os casos com 

coar tação da aor ta e a hérnia diafragmática 

(100,0%).
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Tabela 69  – Distribuição da frequência e proporção de casos com Anomalias Congénitas potencialmente 

detetáveis em diagnóstico pré-natal, de acordo com a idade de gestação no momento do diagnóstico, nos 

casos relativos aos anos 2011 a 2019 na Região Autónoma dos Açores, e notif icados ao Registo Nacional de 

Anomalias Congénitas.  

Anencefa l ia e s imi lares

Hidrocefa l ia

Espinha bí f ida

Holoprosencefa l ia

Tronco ar ter ia l comum   

Transposição dos grandes vasos        

Ventr ículo único      

Defe i to do septo ventr icular

Defe i to do septo aur icular

Tetra logia de Fal lot    

Atres ia ou estenose da vá lvula 
pulmonar        

Atres ia ou estenose da tr icúspide

Anomal ia de Ebste in     

Atres ia ou estenose da vá lvula 
aór t ica        

Coração esquerdo hipoplás ico 

Coar tação da aor ta    

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

Agenesia renal b i latera l        

D isplas ia renal 

Hidronefrose congénita 

Tal ipes equinovarus     

Anomal ias de redução dos 
membros

Hérnia diaf ragmática  

Gastrosquis is e Onfa locelo      

Tr issomia 21

Tr issomia 18

Tr issomia 13

6

5

5

2

1

1

1

57

22

5

6

1

1

3

4

2

10

2

2

40

21

13

3

5

31

13

2

6

4

5

2

0

0

0

12

4

1

1

0

0

0

4

1

7

2

2

32

10

8

3

4

11

8

2

100,0

80,0

100,0

100,0

-

-

-

21,1

18,2

20,0

16,7

-

-

-

100,0

50,0

70,0

100,0

100,0

80,0

47,6

61,5

100,0

80,0

35,5

61,5

100,0

5

1

1

2

2

1

1

2

3

8

6

1

83,3

25,0

20,0

100,0

16,7

-

25,0

3,1

20,0

75,0

72,7

75,0

50,0

1

2

2

4

1

1

1

1

2

1

8

6

4

3

2

1

16,7

50,0

40,0

33,3

25,0

100,0

25,0

100,0

28,6

50,0

25,0

60,0

50,0

100,0

18,2

12,5

1

1

5

2

1

1

4

1

2

20

2

3

1

1

1

16,7

20,0

41,7

50,0

100,0

25,0

57,1

50,0

100,0

62,5

20,0

37,5

25,0

9,1

12,5

1

1

1

1

1

1

3

1

25,0

20,0

8,3

25,0

25,0

14,3

9,4

12,5

2011-2019

n

tota l DPN IG <14 semanas IG 14-23 semanas IG ≥24 semanas IG desconhecida

n % n % n %n % n %

r
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Idade Gestac ional ( IG) no momento de ident i f icação das Anomalias Congénitas

Anomal ias congénitas 
detetáve is em DPN

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0

0

- 0 -

0 - 0 - 0 -

0 - 0 -

0 - 0 - 0 - 0 -

0 - 0 - 0 - 0 -

0 - 0 -

0 -

0 -

0 -

0 -0 -0 -

0 -

0 -

0 - 0 - 0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -0 -0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -

0 -



3.8.5.  Características sociodemográficas 

maternas e paternas

3.8.5.1  Características maternas

Para o total dos anos em estudo (2011-2019) a 

idade materna foi reportada em 386 casos, es-

tando esta informação omissa nos restantes 13 

casos (Tabela 70). A percentagem mais eleva-

da de nascimentos com AC ocorreu em mulhe-

res com idades entre os 20-29 anos (36,0%), 

sendo este também o intervalo de idade onde 

se observou a maior percentagem de partos na 

RAA. 

É no grupo etário dos 40 ou mais anos que se 

observa a prevalência mais elevada de nascimen-

tos com AC (370,8 casos/10000 nascimentos). A 

prevalência de AC é igualmente elevada no grupo 

etário dos 35-39 anos comparativamente aos nos 

grupos etários mais jovens. 

Avaliando a situação materna perante o emprego, 

59,4% das grávidas tinha uma atividade profissio-

nal remunerada; 19,3% tinha uma atividade não 

remunerada; 9,3% estava desempregada e 3,8% 

era estudante.

A naturalidade portuguesa foi assinalada em 

91,7% das notificações reportadas (Tabela 71). 

O consumo de tabaco no 1° trimestre da gravidez 

foi reportado por 13,5% das grávidas, o consumo 

de bebidas alcoólicas em 1,8%, e a toxicodepen-

dência foi assinalada em 0,3% das notificações 

(Tabela 72). 
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Tabela 70  – Número de notif icações, distribuição percentual e prevalência (/10000 nascimentos) dos casos de 

Anomalias Congénitas relativos aos anos de 2011 a 2019 na Região Autónoma dos Açores, notif icados ao 

Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade da mãe na altura do parto.

2011-2019

Grupo etár io n % Número de
nascimentos*

Prevalência
/10000

<=19

20-29

30-34

35-39

≥40

Tota l

22

139

107

88

30

386

5,7

36,0

27,7

22,8

7,8

100,0

1292

8796

6418

3805

809

-

170,3

158,0

166,7

231,3

370,8

-

* Fonte: Instituto Nacional de Estatíst ica ( INE)
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Tabela 71  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Autónoma dos Açores, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a situação 

materna perante o trabalho e a naturalidade

Tabela 72  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na 

Região Autónoma dos Açores, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com os 

comportamentos maternos: consumo de tabaco, álcool e drogas.

2011-2019

Ativa

Desempregada

Dona de casa

Estudante

Desconhecida

Tota l

Por tuguesa

Estrangeira

Desconhecida

Tota l

237

37

77

15

33

399

366

6

27

399

91,7

1,5

6,8

100,0

59,4

9,3

19,3

3,8

8,3

100,0

Situação perante o trabalho n %

Natura l idade n %

2011-2019

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

54

296

49

399

13,5

74,2

12,3

100,0

Consumo de tabaco n %

Consumo de á lcool n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

7

348

44

399

1,8

87,2

11,0

100,0

Consumo de drogas n %

Sim 

Não

Desconhecido

Tota l

1

363

35

399

0,3

91,0

8,8

100,0
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3.8.5.2  Características paternas

Observou-se que a idade paterna estava entre 

os 35 e os 54 anos de idade em 46,4%dos 

casos com AC repor tados, seguido do grupo 

etár io dos 25 aos 34 anos (45,0%).

Segundo os dados do INE para os anos em es-

tudo, estes intervalos etários paternos corres-

pondem aqueles em que se observou a maior 

percentagem dos nascimentos a nível nacional.
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Tabela 73  – Número de notif icações e distribuição percentual dos casos notif icados entre 2011 e 2019 na Região 

Autónoma dos Açores, ao Registo Nacional de Anomalias Congénitas, de acordo com a idade do pai.

2011-2019

14-24 anos

25-34 anos

35-54 anos

55+ anos

Tota l

43

155

172

1

371

11,6

41,8

46,4

0,3

100,0

Grupo etár io n %
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3.9. Comparação entre os dados 
nacionais e as regiões geográficas    

Na comparação da prevalência das AC (/10000 

nascimentos) por grandes grupos de acordo 

com a CID10, em Portugal e nas sete regiões 

geográficas (NUTSII), observa-se que as AC car-

díacas são as mais prevalentes tanto a nível na-

cional como em todas as regiões. O segundo 

grupo mais prevalente a nível nacional e nas re-

giões Centro, Alentejo, Algarve e Açores foram 

as AC do sistema músculo esquelético, enquan-

to que nas regiões Norte, AML e RAM foram as 

AC cromossómicas (Anexo II).

Com exceção da RAM em que a maior percen-

tagem de nascimentos com AC foi identificada 

ao nascer (46,9%), tanto a nível nacional como 

nas restantes regiões geográficas, os nascimen-

tos com AC foram identificados durante a gravi-

dez, variando entre 41,6 % (Região Alentejo) e 

71,1% (Região Norte). A ecografia é o primeiro 

exame pré-natal que mais frequentemente assi-

nala uma AC tanto a nível nacional como a nível 

regional. No entanto, a idade gestacional em 

que se observa uma maior frequência de diag-

nóstico ecográfico é diferente nas várias regiões 

geográficas (Anexo II).

Tanto a nível nacional como nas sete regiões 

geográficas, é na idade igual ou superior aos 

40 anos que se observam as prevalências mais 

elevadas de nascimentos com AC. Porém, na 

região Centro observa-se também uma preva-

lência elevada de nascimentos com AC em 

grávidas com idade igual ou inferior aos 19 

anos, comparativamente às prevalências ob-

servadas neste intervalo etário nas restantes 

regiões (Anexo II).

Relativamente às características sociodemo-

gráficas maternas, é na região Alentejo que 

se observa a maior frequência de grávidas de-

sempregadas. No entanto, esta análise deve 

ser feita com algum cuidado, quer porque a in-

formação sobre a situação materna perante o 

trabalho nem sempre estava disponível, quer 

porque o Alentejo não é a NUTS II com a maior 

taxa de desemprego entre as mulheres.

Na AML e na região Algarve observa-se a 

maior percentagem de grávidas estrangeiras 

(23,3% e 21,3%, respetivamente) (Anexo II ).

As grávidas da região Alentejo, região Algarve 

e RAA referiram um maior consumo de tabaco 

durante o 1º trimestre da gravidez, relativa-

mente ao reportado pelas grávidas das restan-

tes regiões ou ao consumo observado a nível 

nacional. A frequência mais elevada de consu-

mo de álcool foi reportado na região Algarve e 

o de consumo de drogas foi mais reportado na 

RAM (Anexo II).
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Considerações finais
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4. Considerações finais    

Destacamos os principais resultados decorren-

tes da análise dos casos de nascimentos com 

AC reportados ao RENAC entre 2011 e 2019, 

tanto a nível nacional como por NUTS II.

A nível nacional, 70% dos par tos com AC teve 

como resultado o nascimento de uma cr iança 

viva e em 27,5% o desfecho da gravidez foi 

uma IMG por AC grave fetal. Tanto a nível na-

cional como nas diferentes regiões geográf i-

cas, o sexo mascul ino foi o mais frequente.

Para o total dos anos em estudo (2011 -2019), 

a nível nacional, observa-se um aumento de 

casos com AC detetados na fase pré-natal de 

51,4% para 62,9%. Esta proporção de diagnós-

ticos foi mais elevada na Região Norte e na 

Área Metropolitana de Lisboa (71,1% e 61,8% 

respetivamente), variando os restantes valores 

entre 34,6% na Região Autónoma da Madeira 

e 48,6% na Região Centro. Na fase pré-natal 

a ecografia obstétrica foi o primeiro exame a 

identif icar alterações do desenvolvimento do 

feto, tanto a nível nacional (88,4%) como nas 

diferentes regiões geográficas, variando nes-

tas entre 86% e 91%.

Tanto a nível nacional como na maior parte das 

regiões, em cerca de 30% dos casos com AC, 

a primeira ecografia que revelou alterações foi 

a realizada entre as 14 semanas – 22 semanas 

de gestação. Foram exceção a Região Norte, 

com uma maior proporção de diagnósticos 

ecográficos na ecografia <14 semanas (31,4%), 

e a Região Autónoma dos Açores com uma 

maior proporção de diagnósticos ecográficos 

na ecografia >22 semanas (35,3%).

Entre a lista das AC potencialmente detetáveis 

na fase pré-natal, as AC do SNC, as AC renais, 

as fendas, as AC abdominais e as trissomias 18 

e 13, tiveram elevadas percentagens de dete-

ção ecográfica, tanto a nível nacional, como na 

maioria das regiões. Também algumas AC car-

díacas apresentaram elevadas percentagens 

de diagnostico pré-natal, embora se tenha ob-

servado alguma variabilidade entre as regiões 

quando se avaliaram quais eram as AC cardía-

cas especificas que tinham maior percentagem 

de diagnóstico pré-natal. Observa-se ainda 

variabilidade regional acerca do momento de 

diagnostico ecográfico de cada uma destas 

AC.

A distribuição da prevalência das AC por gran-

des grupos da CID 10, observada a nível nacio-

nal, é semelhante à observada a nível europeu, 

o que sugere que apesar da aparente subno-

tif icação esse erro afetará sistematicamente 

todos os grandes grupos. As AC Cardíacas 

são as mais prevalentes, tanto a nível nacional 

como nas regiões, seguidas das AC do SME a 

nível nacional, na Região Centro, Alentejo, Al-

garve e em ambas as regiões autónomas. Na 

Região Norte e na Área Metropolitana de Lis-

boa o segundo grupo de AC mais prevalente 

são as AC cromossómicas.
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 As AC do SNC e as AC cromossómicas são 

aquelas em que se observa maior percenta-

gem de IMG a níve l nacional.

Tanto a nível nacional, como em todas as re-

giões, é na idade materna ≥ 40 anos, que se 

observa a maior prevalência de nascimentos 

com AC. Nas regiões Nor te, Área Metropolita-

na de Lisboa e Algarve, cerca de 11% das grá-

vidas que teve um nascimento com AC tinha 

mais de 40 anos de idade. Sabendo que a 

idade materna é um fator de r isco para as AC 

cromossómicas, esta análise parece explicar 

porque foi nas regiões Nor te e Algarve que se 

observaram as prevalências mais elevadas de 

AC cromossómicas (39,6 casos/10000 nasci-

mentos; 42,3 casos/10000 nascimentos, res-

petivamente).

Entre 56,0% (Região Algarve) e 60,2% (Região 

Centro) das grávidas exercia uma profissão; 

entre 9% e 10% estavam desempregadas, com 

exceção da Região Algarve com 6,2% de grávi-

das desempregadas e da Região Alentejo com 

16,6%. Nesta análise foi excluída a Região Au-

tónoma da Madeira, já que cerca de 50% das 

notif icações recebidas não tinha informação 

sobre a situação materna perante o emprego.

Observou-se uma percentagem mais elevada 

de grávidas estrangeiras (23,3% e 21,3%, res-

petivamente) na Área Metropolitana de Lisboa 

e Região Algarve, variando este valor, nas res-

tantes regiões, entre 1,5% (RAA) e 7,0% (Re-

gião Alentejo).

O consumo de tabaco durante o 1º tr imestre 

da gravidez foi repor tado mais frequentemen-

te pelas grávidas da Região Alentejo (14,1%), 

seguido da RAA (13,5%) e da Região Algar-

ve (13,2%). Nas restantes regiões os consu-

mos var iaram entre os 0,8% (RAM) e os 10,1% 

(AML). O consumo de álcool no 1º tr imestre 

da gravidez foi repor tado mais frequentemen-

te pelas grávidas da Região Algarve (2,3%), 

var iando nas restantes regiões entre 0,8% 

(RAM) e 1,8% (RAA). Relativamente ao consu-

mo de drogas no 1º tr imestre da gravidez, foi 

repor tado mais frequentemente por grávidas 

da Região Autónoma da Madeira (2,3%) va-

r iando nas restantes regiões entre 0,3% (Re-

gião Nor te e RAA) e 0,8% (Região Algarve).

Relativamente à idade paterna durante a gra-

videz, a maior ia dos pais per tencem ao grupo 

etár io entre os 35-54 anos. No entanto, nas 

regiões Alentejo (49,3%) e Algarve (46,3%), a 

maior ia dos pais t inham entre 25-34 anos na 

altura do nascimento.

O conjunto de resultados apresentados neste 

relatório, resulta da observação e monitori-

zação preconizada na Lei Orgânica do INSA 

desde 1985, pelo Registo Nacional de Anoma-

lias Congénitas – RENAC, registo nosológico, 

de base populacional que recebe notif icações 

do Continente e das Regiões Autónomas. 
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Anexo II – Comparação entre os dados observados a nível nacional e as sete regiões 
demográficas (NUTS II)
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Anexo III – Instrumento de notação para o registo de casos com anomalias 
congénitas no RENAC, util izado entre 2011-2019
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Anexo IV – Quando isoladas, não devem ser registadas as seguintes anomalias 
(seguindo os critérios de qualidade do EUROCAT)

Q67.2

Q67.3

----

Q67.0

Dolicocefal ia 

Plagiocefal ia – cabeça assimétrica 

3ª fontanela                                                                                                    

Face assimétrica

----

Q10.1

Q10.2

Q10.3

Q10.3

Q10.5

Q75.2

----

Q18.80

Q13.5

Epicantos inversos                                                                                         

Ectropion congénito 

Entropion congénito 

Fissuras palpebrais com inclinação para cima e para fora 

Fissuras palpebrais com inclinação para baixo e para fora 

Estenose do canal lacrimal 

Hiper telorismo 

Hipotelorismo                                                                                                

Sinófr is 

Escleróticas azuis

Código CID 10OLHOS  

Código CID 10CABEÇA

----

Q18.4

Q18.5

Q18.6

Q18.7

Q38.1

Q38.2

Freio sub-l ingual                                                                                            

Macrostoma 

Microstoma 

Macroqueil ia 

Microqueil ia 

Anquiloglossia 

Macroglossia

Código CID 10BOCA 

Q18.0

Q18.1

Q18.2

Q68.0

Sinus, f ístula ou quisto branquial 

Sinus, f ístula ou quisto pré-auricular 

Outras anomalias das fendas branquiais 

Torcicolo congénito

Código CID 10PESCOÇO 

Q74.00

Q82.80

Q84.5

----

----

Ossos do carpo supranumerários 

Pregas palmares anómalas (únicas) 

Hiper trof ia e alargamento das unhas 

Clinodacti l ia do 5º dedo                                                                          

Dedos cur tos (4º e 5º dedos)

Código CID 10MÃOS

----

----

----

Q84.5

----

Q65.3-Q65.6

Q66.2-Q66.3-Q66.4

Q66.6-Q66.8

Q66.5

Sindacti l ia do 2º e 3º dedo                                                                     

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

1º dedo cur to                                                                                            

Hiper trof ia e alargamento das unhas 

Calcâneo proeminente                                                                            

Anca instável ou sub-luxação da anca unilateral 

Deformações de origem postural (pé boto, metatarsus 

varus ou adductus e tal ipes calcaneovalgus…) 

Pé plano congénito

Código CID 10PÉ E PERNA

----

Q82.5,Q82.50,Q82.51

----

----

Q82. 52

----

Q83. 3

Hemangioma (com localização que exclua face ou pescoço)           

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

Linfangioma; Angioma                                                                            

Lanugo persistente                                                                                  

Mancha mongólica 

Mamilos ectópicos                                                                                   

Mamilos supranumerários

Código CID 10PELE 

Q17.0

Q17.1

Q17.2

Q17.3

Q17.4

Q17.5

Q17.9

Q18.1

Apêndices pré-auriculares 

Macrotia 

Microtia 

Anomalias da forma do pavilhão auricular 

Anomalias de posição do pavilhão auricular 

Pavilhões auriculares proeminentes 

Anomalias não especif icadas dos pavilhões auriculares 

Sinus, f ístula ou quisto pré-auricular 

Código CID 10PAVILHÕES AURICULARES
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Q67.6

Q67.7

Q76.71

Q68.2

Q68.3

Q68.4

Q68.5

Q76.0

Pectus excavatum 

Pectus carinatum 

Esterno bíf ido 

Genu recurvatum 

Encurvamento congénito do fémur 

Encurvamento congénito da tíbia e do peróneo 

Encurvamento congénito dos ossos longos não
especif icados do MI

Espinha bíf ida oculta

Código CID 10ESQUELETO 

Q63.3

----

Rim hiperplásico 

Hidronefrose – se dilatação < 10mm

Código CID 10RENAL

Q53

Q55.2

----

----

Q55.2

----

----

Q52.3

Q52.5

Criptorquidia 

Testículos retrácteis 

Hidrocele                                                                                                   

Fimose                                                                                                        

Escroto bíf ido 

Curvatura lateral do pénis                                                                      

Hipoplasia do pénis                                                                                  

Hímen imper furado 

Fusão dos lábios vulvares

Código CID 10GENITAIS EXTERNOS 

Q89.9Anomalia congénitas não especif icadas 

Código CID 10OUTROS 

Q95.0

Q95.1

Translocação ou inserção equil ibrada em indivíduo normal 

Inversão cromossómica em indivíduo normal 

Código CID 10CROMOSSOMAS

Q33.1

Q31.4

Q32.0

Lobo pulmonar acessório 

Estr idor congénito da lar inge 

Traqueomalácia congénita

Código CID 10PULMONAR 

Q40.1

K42

K40

Q40.0

Q43.0

Q40.2, Q43.2, 
Q43.8

----

Hérnia do hiato 

Hérnia umbil ical, para-umbil ical, 

Hérnia inguinal 

Estenose do piloro 

Diver tículo de Meckel 

Outras anomalias funcionais do aparelho 
gastro-intestinal 

Ânus anterior

Código CID 10GASTRO-INTESTINAL 

Q27.0

----

Q25.0

Q21.11

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

Sopro cardíaco funcional                                                                        

Persistência do canal ar terial (< 37 semanas) 

Foramen ovale patente

Código CID 10CARDIOVASCULAR 

----

----

----

Quisto aracnoideu                                                                                    

Quisto do plexo coroideu                                                         

Anomalias do septum pellucidum                                                         

Código CID 10CÉREBRO
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