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NOTA INTRODUTORIA

As anomalias congénitas constituem um importante problema de Saidde Piblica,
afectando todas as idades mas tendo uma relevancia clinica especial na
gestacdo e na infancia.

A transcendéncia deste problema - que agrupa diversas entidades nosoldgicas,
algumas delas com muitos aspectos ainda por esclarecer - é facilmente
entendida se analisarmos o seu impacto na mortalidade, morbilidade,
internamentos e, ndo menos importante, sobre a qualidade de vida e o bem-
estar das pessoas afectadas e das suas familias. Por outro lado, o facto de as
anomalias congénitas serem doengas crénicas e prolongadas no tempo, com uma
sobrevida cada vez maior, num momento de mudanca de paradigmas e de
exigéncias crescentes de respostas adequadas e atempadas, obriga a
programar servigos e a prestar cuidados de um modo radicalmente diferente e
inovador, desde o aconselhamento genético ao apoio domicilidrio dos doentes ou
a integracdo no sistema educativo, passando por "n" outros pontos de
importdncia fundamental.

O conhecimento da real incidéncia das anomalias congénitas, bem como dos
seus diversos tipos, regides onde surgem, caracteristicas das pessoas e
familias afectadas e outros indicadores semelhantes, € assim essencial para os
decisores, a nivel central, regional e local, bem como para os profissionais de
saide que mais directamente lidam com estas situacdes.

O Registo Nacional de Anomalias Congénitas coordenado pelo Centro de
Estudos e Registo de Anomalias Congénitas (CERAC), dentro das actividades do
Observatério Nacional de Saide (ONSA), tem procurado obter informagédo que
permita tracar um perfil o mais rigoroso possivel da situacdo portuguesa. E
nesta perspectiva que surge este Relatdrio, ndo exaustivo, mas em que se
procura dar uma perspectiva resumida dos principais achados no ano de 1997.
Estamos cientes de que o tempo de laténcia entre a altura dos registos e este
documento é demasiado longo. Por outro lado, infelizmente alguns servigos ndo
tém correspondido da forma que desejariamos, apesar do compromisso que
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assumiram. Este facto, em muitos casos justificavel pela sobrecarga de
trabalho dos elementos interlocutores designados pelos directores de servigo,
ndo deixa de constituir um motivo de preocupagdo pois consideramos
necessdrio dispor de dados nacionais, representativos e fidveis, o que passa
pelo preenchimento universal, correcto e atempado dos instrumentos de
notagdo do Registo.

O desenvolvimento dos meios informdticos em que estamos empenhados,
designadamente o estabelecimento de uma rede nacional entre o CERAC e os
servicos de obstetricia, pediatria, neonatologia e genética, entre outros,
poderd permitir um salto qualitativo e uma colheita e envio de dados mais
célere e completa. Por outro lado, esta maior fluidez da informagdo fard com
que os relatorios e os dados em geral cheguem mais cedo aos executores e
decisores, permitindo desenvolver as respostas adequadas. A disponibilidade
dos dados do CERAC na Internet serd uma ajuda preciosa a acessibilidade.

Finalmente, convém relembrar que os dados existentes se encontram num
sistema informadtico disponivel, que permite todos os cruzamentos das
varidveis - langamos aqui um desafio aos profissionais para, desde ja,
desenvolverem estudos parcelares que analisem indicadores contidos no
Registo. Para tal, basta contactar o CERAC.

Um Registo desta natureza sé tem real interesse se a informagdo produzida
for fidvel, rigorosa e completa, mas também se se traduzir por acgdes e
actividades que, globalmente, revertam em ganhos em salide e em qualidade de
vida das pessoas afectadas por uma anomalia congénita.

Estamos determinados em, conjuntamente convosco, rever as metodologias e
as prdticas, debater as dificuldades e obstdculos, promover a circulagdo rdpida
e atempada da informagdo pertinente, e fazer do Registo Nacional das
Anomalias Congénitas um exemplo de como se pode observar salide em
Portugal.

Mario Cordeiro
Assessor
ONSA



INSA — Observatorio Nacional de Saude
Centro de Estudos e Registo de Anomalias Congénitas (CERAC) — Relatério 1997

INSTITUTO NACIONAL DE SAUDE
OBSERVATORIO NACIONAL DE SAUDE

CERAC

INTRODUCAO

O CERAC - Centro de Estudos e Registo de Anomalias Congénitas - mantém o

Registo Nacional de Anomalias Congénitas, cujos dados estdo disponiveis desde
1996.

Os seus ob jectivos sdo:

e determinar a prevaléncia nacional das Anomalias Congénitas (AC) em
Portugal (Continente e Regides Auténomas) bem como a sua distribuigdo
geografica por residéncia das mdes (NUT);

e estabelecer um sistema de vigildncia epidemiolégica que deverd permitir,
dentro de prazos aceitdveis, a detec¢do de variagdes bruscas na ocorréncia
de AC;

e manter uma base de dados nacional, que estard a disposi¢do dos Servicos
participantes, da Comunidade cientifica e do Ministério da Salde.
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MATERIAL E METODOS

Sdo notificadas todas as anomalias estruturais e cromossémicas detectadas
em:

e fetos mortos (FM) com idade gestacional superior a 22 semanas ou mais
de 500g de peso;

e fetos mortos resultantes de interrupgdo médica de gravidez,
independentemente da idade gestacional ou do peso;

e recém-nascidos vivos (NV) cujas anomalias sejam detectadas até ao fim
do periodo neonatal.

Ndo sdo considerados os defeitos metabdlicos que ndo se acompanhem de
anomalias estruturais, os traumatismos de parto e as anomalias minor isoladas'.

As fontes de informagdo sdo mdltiplas, sendo as principais as maternidades e
os servigos hospitalares de obstetricia e de pediatria, aos quais foi pedido um
coordenador para o Registo. Sdo também pedidas informagdes aos servigos de
anatomia patoldgica, a vdrios servigos das especialidades pedidtricas,
nomeadamente a cardiologia, cirurgia e neurologia, e aos laboratérios de
citogenética, quer publicos quer privados.

As informagdes pedidas para cada caso seguem um modelo estandardizado.

Os dados recolhidos sdo anénimos e a codificacdo das anomalias € realizada
segundo a ICD 9.

Cabe ao CERAC a manutengdo das estruturas adequadas de forma a permitir a
recepcdo e validagdo dos dados, a sua codificagdo e informatizagdo, e a
posterior comunicacdo & comunidade cientifica e as entidades responsaveis
pelo planeamento das vdrias dreas da sadde.

! De acordo com uma lista divulgada pelo European Registry of Congenital Anomalies and Twins
(EUROCAT)
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A regido geogrdfica ao Sul do Tejo participa, desde hd alguns anos, no
EUROCAT (European Registry of Congenital Anomalies and Twins),
actualmente com sede em Londres. Os dados sdo tratados juntamente com os
das outras Regides Europeias participantes, e publicados em conjunto.

Os indicadores utilizados no cdlculo da prevaléncia sdo:

e o nimero total anual de NV e FM correspondente aos nascimentos nas
maternidades e hospitais participantes;

e o ndmero total de NV e FM por idade das mdes e concelho de residéncia das
mesmas.

Os indicadores utilizados sdo os fornecidos pela Direcgdo Geral da Salide/INE.

A taxa de prevaléncia € expressa em nimero de casos por 10.000 nascimentos,
podendo também ser utilizado o nimero total de anomalias ou o nimero de
certas anomalias por 10.000 nascimentos.

Em cada caso serdo sempre referidos os indicadores utilizados.
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RESULTADOS REFERENTES AO ANO DE 1997

1. Total de dados recebidos e origem

Durante o ano de 1997 o CERAC recebeu notificagdo de 1.585 casos, referindo
2.360 anomalias. O nimero de maternidades e hospitais participantes foi de
41, num total de 55 Instituicdes. Os dados obtidos dizem respeito a uma
populagdo de 76.110 nados-vivos e fetos mortos, o que corresponde a uma
cobertura nacional de cerca de 75% dos nascimentos desse ano.

A participagdo das Instituigdes publicas por Regides de Saude do Continente e
na Regido Autonoma dos Agores pode observar-se no Quadro I.

Quadro I

Percentagem de participacdo das Institui¢des Pdblicas por Regides de Satde
do Continente e da Regido Autonoma dos Agores em 1997

Norte

Centro

LvT
Alentejo

Algarve

Acores

As instituicdes que enviaram notificagdes referentes ao ano de 1997
encontram-se referidas em anexo.



2. Grupos de anomalias
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Quando se observa a distribuigdo da totalidade das anomalias congénitas pelos
grupos da 9° Classificagdo Internacional de Doengas e Causas de Morte (ICD
9), verifica-se que o grupo mais frequentemente referido € o das anomalias

cardiovasculares,

seguindo-se os grupos das anomalias dos membros,

urogenitais e musculo-esqueléticas conforme se pode observar no Quadro II.

Quadro IT

Percentagem de anomalias congénitas de acordo com grupos da ICD 9

ESNC

OCULAR
OAUDITIVO
OCARDIOVASC.
BFP/LL
DIGESTIVO
EGEN. EXT.

O UROGENITAL
EMEMBROS
EMUSC. ESQ.
OCROMOSS.

E RESP.
EPELE E FAN.
OOUTROS

Universo - N° total de Anomalias Congénitas notificadas - 2360
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3. Comparagdo com os dados do EUROCAT

Quando comparamos os resultados nacionais (em nimero de casos) com os
resultados do EUROCAT (1), verifica-se, conforme se observa no Quadro ITT,
que os grupos de anomalias cardiovasculares e dos membros sdo os mais
frequentes em ambos os registos, embora com algumas diferencas, inerentes
as caracteristicas de cada Registo.

Quadro ITT

EUROCAT - CERAC
Distribuicao (%) por grupos de Anomalias

BEEUROCAT 1980-1994 LCERAC - 1997

354

25 -

151

10+~

0

SN OcuUL AUD CARD LL/FP DIG&  G.EXT UROG MEMB MESQ CROM
Universo - n° total de casos registados

Pela observagdo do Quadro III verifica-se que no grupo das anomalias
cardiovasculares, a percentagem no registo nacional € significativamente maior do que
no EUROCAT. Isto poderd atribuir-se a um maior periodo de vigildncia das criangas
notificadas pelo EUROCAT, a uma maior eficdcia da reavaliagdo a curto e médio prazo
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e consequentemente a eliminagdo da notificagdo das anomalias cardiacas com resolugdo
espontdnea e das situagdes de sopros cardiacos transitérios ou fisioldgicos.

E de assinalar também a diferenca de percentagem de registos em relagdo as
anomalias urogenitais, possivelmente devido ao grande ndmero de dilatagdes
pielocaliciais observadas no periodo pré-natal e notificadas no recém-nascido sem se
ter realizado, em muitos casos, uma re-avaliagdo posterior, quando muitas destas
situagdes resolvem espontaneamente, ndo se podendo verdadeiramente considerar
anomalias.

Em todos os outros grupos nota-se uma homogeneidade aprecidvel.

4. Incidéncia por Regido

Quando consideramos as taxas de incidéncia por Regides de Salde, os resultados
mostram-se bastante homogéneos, excepgdo feita para a Regido do Alentejo, cuja taxa
de prevaléncia é muito diferente da das restantes Regides, como se pode observar no
Quadro IV.

Quadro IV

Total de casos notificados (FM+NV) com Anomalias Congénitas por 10.000 nascimentos
nas Regides do Continente e na Regido Auténoma dos Agores

R.Agores :I :I :I :I

Algarve ' .I ' :

Alentejo x
R T .

LV

Centro

0 50 100 150 200 250 300
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As incidéncias observadas no Quadro IV foram analisadas estatisticamente tendo sido
obtidos os resultados que figuram no Quadro V.

Quadro V
Taxas de anomalias congénitas e intervalos de confianca (10.000)
Taxa IC 95%

Norte 201,64 185,20-218,08
Centro 227,69 202,59 -252,79

Lisboa e Vale do Tejo 208,29 190,40-226,18

Alentejo 122,15 87,06-157,23

Algarve 254,12 203,41-304 84

Acores 238,19 178,64-297,74

As razdes destas diferengas ndo sdo fdceis de estabelecer e podemos admitir
um “efeito regido" (diferenga real) ou falha de registo (diferenga aparente).
De qualquer forma estes resultados terdo que ser confirmados pela observagdo
dos resultados dos anos seguintes.

Assim, podemos tomar como plausiveis duas estimativas para a taxa de
incidéncia das Anomalias Congénitas em Portugal para o ano de 1997:

1. Assumindo a diferenga entre a Regido do Alentejo e as restantes como real,
e tomando a média ponderada pelas precisdes (inverso das varidncias) de
cada Regido, obtemos uma taxa de 204,5/10.000 nascimentos com um
intervalo de confianca de 194,44 -214 55.

2. Assumindo que os resultados da Regido Alentejo podem conter um viés,
podemos tomar como medida de tendéncia central a mediana das taxas
obtendo-se assim uma taxa de 218/10.000 nascimentos.

10
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Independentemente das consideragdes anteriores, os valores encontrados para
o ano de 1997 situam-se dentro da variagdo das taxas publicadas pelo
EUROCAT em 1997 (1), bem como por outros registos (2,3,4,5,).

Os objectivos para o ano de 1998 visaram a expansdo do Registo Nacional as
Institui¢des que ndo enviaram notificagdes referentes a 1997, e a diminuigdo
das falhas de registo por optimizacdo dos contactos entre o Registo Central e
os coordenadores locais.
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ANEXO - Instituicoes que notificaram casos

REGIAO NORTE

Num total de 18 Institui¢des, 15 enviaram notificacdes (83,3%)
Centro n® 18 - H. Vila Nova de Gaia

"

"

n® 20 - H. Braganga
n® 21- H. Mirandela
n® 22 - H. Chaves
n® 23 - H. Vila Real

n° 24 - H. Amarante

n® 28 - H. Viana do Castelo
n° 30 - Maternidade Julio Diniz

REGIAO CENTRO

Num total de 14 Institui¢des, 7 enviaram notificagdes (50%)

Centro n° 14 - Maternidade Bissaya Barreto

[y

"

w

n® 25 - H. Covilhd

n® 36 - H. Leiria

n°® 50 - H. Figueira da Foz

n® 52 - H. Ovar

53 - H. Oliveira de Azemeis

n® 54 - H. Viseu

12
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n° 37 - H. de St° Anténio
n°® 38 - H. Matosinhos

n° 40 - H. Tomar

n° 44 - H. de St° Tirso
n® 47 - H. Braga

n® 48 - H. Guimardes

n® 49 - H. Vila Nova de Famalicdo



INSA — Observatério Nacional de Satde
Centro de Estudos e Registo de Anomalias Congénitas (CERAC) — Relatorio 1997

REGIAO DE LISBOA E VALE DO TEJO

Num total de 15 Instituicdes, 12 enviaram notificacdes (80%)

Centron® 5 - H. Setbal " n°12 - H.D. Estefdnia
* n® 6 - H. Almada " n°13 - H. Santarém
" n® 7 - H. Barreiro " #®27 - H. 5 Maria
" n®° 8 -~ H.Cascais " n®35 - H. Torres Vedras
" n° 9 - H. S. Francisco Xavier " n®°39 - H. Torres Novas
" n°10 - Matern. Alfredo da Costa " n°40 - H. Abrantes

REGIAO ALENTEJO
As 3 Instituicdes enviaram notificagdes (100%)
Centron® 3 -H. Beja
“ n° 4 -H. Evora

n° 19 - H. Portalegre

REGIAO ALGARVE

As 2 Instituicdes enviaram notificagoes (100%)

Centro n® 1 - H. Faro

113

n°® 2 — H. Portiméo

REGIAO AUTONOMA DOS ACORES

Num total de 3 Institui¢des, 2 enviaram notificagdes (66,6%)
Centro n° 32 - Ponta Delgada

n® 33 - Angra do Heroismo

Nota: A Regido Auténoma da Madeira iniciou a sua participacdo em 1999
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