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RESUMO

OBJETIVO
Descrever o estado da arte sobre a prevengao das anomalias congénitas.
Esta revisao oferece uma analise critica e pessoal dos autores.

METODOS
Revisao narrativa de literatura, mediante busca na base MEDLINE
(via PubMed), em enderecos on-line, relatorios e documentos oficiais.

RESULTADOS

Para a prevencao das AC, nao somente em nivel primario, como também
secundario e terciario, € fundamental o seu registro adequado. Conhecer
a frequéncia, o tipo e a gravidade das anomalias e sua distribuicao,
propicia um planejamento de estratégias com diferentes focos, como,
por exemplo, intensificacao do programa de vacinacao, educacao/
orientacdo pré-concepcional e pré-natal até criagcao e implementagao
de centros de referéncia. Evitar o consumo de alcool durante a gestacao
€ uma importante medida de prevencao de AC e de deficiéncia intelectual.
O controle de doengas maternas é importante na prevengao primaria
e secundaria das AC.

CONCLUSAO

As anomalias congénitas estao entre as principais causas de mortalidade
neonatal e infantil, doencas cronicas e deficiéncia, causando impacto
em nivel individual, familiar, no sistema de salide e na sociedade. Nesse
sentido, as anomalias congénitas sao condigoes de grande relevancia no
ambito da salde pUblica, e para a estruturagao de suas estratégias efetivas
de prevencdo é necessaria uma vigilancia epidemiologica fortalecida.

PALAVRAS-CHAVES
Prevencao primaria. Prevencao secundaria. Prevencao terciaria. Anomalias
congénitas. Vigilancia epidemiologica.



INTRODUCAO

As anomalias congénitas (AC) estdo entre as principais causas de mortalidade neonatal e infantil,
doencas cronicas e deficiéncia, causando impacto em nivel individual, familiar, no sistema de
salide e na sociedade. De acordo com a Organizacdo Mundial da Saide (OMS), anualmente,
aproximadamente 8 milhdes de recém-nascidos no mundo nascem com um defeito grave ou
anomalia congénita e 3 milhdes morrem antes dos 5 anos. Na América Latina, as AC ocasionam
cerca de 20% das mortes de criangas menores de 5 anos e um em cada cinco bebés vai a dbito
em decorréncia de defeitos congénitos durante os primeiros 28 dias de vida?

Cerca de 70% das AC podem ser evitadas ou seus efeitos minimizados com agoes preventivas,
particularmente nos paises de média renda. Medidas como vacinacao, fortificacao de alimentos
e cuidados pré-natais podem diminuir a carga associada a muitas dessas anomalias. O acom-
panhamento das variacoes geograficas e temporais também contribui para o planejamento
estratégico de agoes pela salide pUblica. As medidas de prevengao para as AC requerem uma gama
de estratégias que incluem a oferta de cuidados para a salide das mulheres, dos recém-nascidos
e das criancas. Nesse sentido, estratégias que promovam o cuidado e a prevencao das AC sao
factiveis, custo efetivas e devem ser uma prioridade dentro das politicas de salde publical**

As recomendacoes gerais para o cuidado e a prevencao das AC podem ser focadas na reducao do
risco, na melhora dos cuidados e na capacitagao de profissionais da salde e sociedade civil*,
como segue.

REDUCAO DO RISCO

» Educar a comunidade, os profissionais de salde e trabalhadores, os formuladores de poli-
ticas, a midia e outras partes interessadas sobre as AC e as oportunidades para cuidados e
prevencao eficazes.

» Promover o planejamento familiar permitindo aos casais decidirem quando eles desejam ter
os seus filhos, organizando o intervalo entre as gestacoes, o nimero de filhos, as idades em
que desejam completar as familias e na reducao das gestagdes indesejadas.

» Garantir uma dieta saudavel e equilibrada durante o periodo reprodutivo mediante uma
ingestao adequada de macronutrientes, uma ampla gama de micronutrientes e fortificacao
quando necessario. Especial atencao em relagdo ao consumo de substancias teratogénicas
como a ingestao de alcool.

» Otimizarasalde materna por meio do controle de doencas infecciosas e as cronicas associadas
a um risco aumentado de AC.

» Capacitar os profissionais da salide no reconhecimento de causas e de cuidados de criangas
com AC.

» Realizar o exame fisico de todos os recém-nascidos por profissionais da saide capacitados
para o reconhecimento antes da alta hospitalar ou clinica.
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» Oferecer servicos de saide infantil adequados para o cuidado dos bebés com AC.

» Estabelecer sistemas de vigilancia e de monitoramento de defeitos congénitos comuns para
uma avaliacao robusta de intervengdes nacionais e locais.

» Capacitar e apoiar a sociedade sobre as AC.

MELHORIAS NOS SERVICOS DE SAUDE

» Promover a capacitagao dos profissionais de salde que trabalham direta ou indiretamente
com as AC em relacao aos fundamentos e reconhecimento de tais anomalias, causas e cuida-
dos das criancas com AC e a garantia de exames fisicos de todos os recém-nascidos por
profissionais de salde treinados antes da alta hospitalar.

» Garantir servicos médicos de pré-concepgao para auxiliar as mulheres e seus parceiros a atingir
o nivel ideal de salde fisica e mental e bem-estar durante a gravidez, bem como promover
um parto normal e com saide para o bebé. Esses servicos devem incluir a triagem genética.

» Garantir servicos e tratamentos efetivos para as AC, incluindo cirurgia, medicamentos, modifi-
cacoes dietéticas e servicos de reabilitagdo quando necessario.

» Fornecer apoio psicossocial para as familias promovendo uma maior compreensao das AC
e manejo do crescimento e do desenvolvimento de criangas com AC.

CAPACITAR A SOCIEDADE SOBRE AS AC

» Educarasociedade sobre AC e como as familias podem maximizar as chances de uma gravidez
saudavel mediante o acompanhamento dos profissionais da salde.

» Fortalecer lagos da sociedade mediante a promocao de grupos de apoio a pacientes e familiares
e organizagoes nao governamentais, com acesso a atendimento de alta qualidade ao paciente
centrado na familia, incluindo a facilitacdao da consciéncia comunitaria, profissional e educacao;
e defendendo maior financiamento para pesquisas sobre as causas das doencas congénitas.

» Capacitar profissionais de saliide em relagao aos fundamentos da genética médica. Este
treinamento deve incluir o diagnostico de doencgas congénitas comuns antes e no nascimento;
o tratamento, quando possivel, no ambiente de atencao primaria a salde; reconhecimento
da necessidade de encaminhamento para tratamento especializado; aconselhamento
genético basico, incluindo melhores praticas na comunicagao de informagoes de salde aos
genitores e apoio para familias que tém um filho ou estao em risco aumentado de ter um
filho com uma doenca congénita. O aconselhamento genético visa capacitar aqueles que sao
aconselhados a tomar decisoes autonomas em relagao a sua salde, conforme suas crencas
religiosas e éticas.

» Estabelecer servicos de salide para assistir as familias na obten¢ao de uma salde fisica e
mental ideal e bem-estar e para facilitar uma gravidez e parto saudaveis. Esses servicos
incluem imunizagao contra rubéola; triagem para o risco de doencas congénitas genéticas,
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parcialmente genéticas e teratogénicas e aconselhamento de saiide mental, incluindo identifi-
cacao e apoio para depressao;

» Implementar pré-concepcao ou triagem médica pré-natal para identificar familias em risco
de ter um bebé com distlirbios de hemoglobina; sindrome de Down; incompatibilidade de
tipo sanguineo; infecgoes congénitas sexualmente transmissiveis, como sifilis, virus da imu-
nodeficiéncia humana e virus do herpes simples e malformagoes estruturais, particularmente
defeitos do tubo neural.

» Evitar exposicao a fatores de risco, buscar o diagnostico precoce e o atendimento adequado,
minimizando complicagdes devem ser parte constante do planejamento estratégico gover-
namental.

A prevencao das AC pode se dar em trés niveis de atencao. A prevenc¢ao primaria é pré-
-concepcional e evita a ocorréncia da anomalia; a secundaria é pré-natal e evita o nascimento
de um embrido ou feto com AC; a terciaria é pos-natal e evita complicagdes decorrentes das AC,
propiciando melhor qualidade de vida. A Figura 1 também mostra as etapas importantes nos
diferentes momentos da vida para a prevencao de AC.

Figura 1- Oportunidades e acdes, ao longo da vida, para a prevencao de anomalias congénitas

PREVENCAO DE DEFEITOS CONGENITOS
Fatores determinantes socioeconomicos, culturais e politicos

PRECONCEPGAQ PRE-NATAL POS-NATAL

Prevencao primaria
e prevengao
baseada em op¢oes

reprodutivas . Prevencao secundaria e terciaria
) ) )
* Nutricao adequada « Infeccoes maternas « Triagem neonatal
« Doengas cronicas  Medicamentos « Intervengoes médico-
« Imunizacoes (rubéola) * Fumo -cirurgicas oportunas

« Planejamento de gravidez e« Alcool

 Aconselhamento: * Triagem pré-natal
Consanguinidade/ldade

; a * Diagnostico pré-natal
materna/Riscos genéticos

Fonte: Os autores.

Prevencao das anomalias congénitas 151




PREVENCAO PRIMARIA

A prevencao primaria de muitos defeitos congénitos é viavel, pois muitos dos fatores de risco
sao bem estabelecidos. Estratégias para evita-los passam por programas educativos voltados
a comunidade como a conscientizagao do uso de medicagdes apenas com sua prescricao
e tratamento adequado de doengas cronicas para mulheres em idade fértil. A pesquisa cientifica
€ importante, pois permite identificar novos fatores de risco ou novos aspectos de fatores
ja conhecidos. E fundamental a educacao constante sobre os danos decorrentes do alcool e do
tabaco (Quadro 1).

Quadro 1 - Estratégias de prevencao primaria para anomalias congénitas morfologicas e perdas
embrio/fetais

ESTRATEGIA ANOMALIA CONGENITA REFERENCIAS

Defeitos de fechamento do tubo neural

Suplementagdo com acido folico Anomalias cardiacas
periconcepcional, preferencialmente Anomalias do sistema urogenital 718-22
semanas antes Fenda labial

Anomalias de membros inferiores

Sindrome alcoolica fetal
Hérnia diafragmatica
Evitar ingestao de alcool Gastrosquise 1o18.21,23
Defeito de fechamento do tubo neural
Fenda labial

Anomalias cardiacas

Fenda labial
Defeito de fechamento do tubo neural

a ism Anomalias cardiacas
Cessacao de tabagismo a ' ' ' 79101819,21
e outras drogas Restricao de crescimento intrauterino
Gastrosquise
Anomalias de membros inferiores
Prevenir obesidade e alteragoes Defeito de fechamento de tubo neural —
metabolicas associadas Anomalias cardiacas Y
Depende do patogeno e do momento em
Vacinagao e medidas que ocorreu exposicao:
comport~am;nta|s V|§a~ndo a p Obito fetal e aborto
revencao de exposicao a patogenos . . ~
P § posicaoa p g Microcefalia e outras alteragoes do
(limpeza correta dos alimentos, . 7-10,21,24,25
- o e e sistema nervoso central
lavagem correta das maos, nao dividir i l
objetos com pessoas possivelmente AR !a ocu af‘
contaminadas, entre outros) Anomalias cardiacas
Anomalias cranioencefalicas
continua
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conclusao

ESTRATEGIA ANOMALIA CONGENITA REFERENCIAS

Acompanhamento e tratamento

adequado de mulheres em idade Restricao de crescimento intrauterino
fertil com doencas cronicas Anomalias do sistema nervoso central  7,9,10,18,21
(diabetes mellitus, hipertensao Outras anomalias congénitas

arterial, hipotireoidismo)

Anomalias cardiacas

Defeito de fechamento de tubo neural
e outras alteracoes de sistema nervoso
central

Fenda labial

Hipospadia
i ica Anomalias da arvore respiratoria
Evitar exposicaoa : : : 7,910,18,21
poluentes ambientais Anomalias do sistema urogenital

Anomalias do sistema gastrintestinal

Anomalias do sistema
musculoesquelético

Hemangioma e linfangioma
Anormalidades cromoss6micas
Obito fetal e aborto

Fonte: Os autores.

PREVENGCAO SECUNDARIA

A prevencdo secundaria de anomalias congénitas morfologicas ainda & muito restrita, visto que a
maioria das anomalias congénitas ndao tem um tratamento que evite completamente as sequelas.
Cirurgias intrauterinas de defeitos de fechamento de tubo neural (mielomeningocele) ja sdo
realidade e mostram caminhos promissores de prevencao secundaria dos problemas associados
a esta anomalia. Da mesma forma, o diagndstico precoce de alguns defeitos cardiacos congénitos
permite intervencoes cirdrgicas eficazes.

Um grupo importante de anomalias que ndo envolvem alteragoes morfolégicas pode ser
detectado por testes especificos. O Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) é um
exemplo de sucesso de prevencao secundaria de uma série de deficiéncias, mas que foge ao
escopo deste capitulo, que esta voltado para anomalias morfologicas. Mas mesmo no PNTN,
o teste do coragaozinho é capaz de identificar anomalias cardiacas congénitas graves passiveis
de intervencao cirdrgica eficaz.

O diagnostico pré-natal seguido de interrupgao da gestagao de fetos com anomalias congénitas
é considerado como uma das modalidades de prevencao secundaria. No Brasil, legalmente
apenas a anencefalia é incluida nesta categoria.

Prevencao das anomalias congénitas
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PREVENCAO TERCIARIA

Denomina-se prevencao terciaria aquela que é pos-natal e que visa reabilitar, ressocializar
e evitar as complicagoes decorrentes, nesse caso, das AC, com o objetivo de melhorar nao somente
a sobrevida como sua qualidade. Envolve atos médicos, tecnologia disponivel, deteccao precoce
e atendimento multiprofissional, conforme as necessidades de cada individuo, sem se esquecer
do bem-estar psicolégico da familia. O Quadro 2 traz alguns exemplos de prevencao terciaria
para algumas das anomalias abordadas neste volume. E importante salientar, mais uma vez, que
o diagnostico precoce das AC e o registro adequado permitirao o encaminhamento em tempo
oportuno a esse tipo de prevencao, permitindo a organizagao da rede de atencao, contribuindo
para melhores resultados.

Quadro 2 - Exemplos de prevencao terciaria para anomalias congénitas

TIPO DE ANOMALIA TIPO DE PREVENQAO MOTIVO
Avaliacao otorrinolaringologica Retencao de fluido no ouvido
periodica médio e perda de audicao

Fendas orais .
Auséncia de alguns dentes ou

Tratamento ortodontico .
desalinhamento

Alteragao funcionamento da

Dosagem hormonal periodica glandula tireoide

Sindrome de Down

Estimulagao precoce Atraso no desenvolvimento

Hidrocefalia Acimulo de liquor nos ventriculos

Defeitos de fechamento -
do tubo neural Autocateterizagdo e/ou

. Incontinéncia urinaria
medicamentos

Fonte: Os autores.

REGISTROS DE VIGILANCIA DAS ANOMALIAS CONGENITAS

Nos altimos anos um nimero expressivo de sistemas/programas de vigilancia das AC tem sido
desenvolvido, particularmente apods a tragédia ocasionada pelo uso da talidomida na década
de 1960. Esses programas tém como objetivo principal monitorar e diagnosticar as AC visando
a implementacgao de estratégias de prevencao e de tratamento o mais precocemente possivel.3?

No geral, os sistemas de vigilancia podem ser classificados como de base populacional ou de
base hospitalar. Os sistemas de base populacional investigam as AC a partir do nascimento na
populacao residente em uma area especifica. Ja os de base hospitalar diagnosticam os casos de AC
nos hospitais, maternidades ou locais determinados cuja cobertura corresponde aos nascimentos
ocorridos nesses locais. Dentro da vigilancia de base hospitalar, ha também a vigilancia sentinela,
geralmente implantada em lugares especificos com o objetivo de obter avaliagdes mais ageis
da ocorréncia de um desfecho gestacional. Os sistemas podem contemplar a vigilancia em uma
area restrita dentro de um pais, de todo o pais ou contemplar dados de diferentes paises.>"*
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Uma revisao narrativa publicada recentemente identificou seis redes de colaboracao interna-
cional para a vigilancia de anomalias congénitas: International Clearinghouse for Birth Defects
Surveillance and Research (ICBDSR); European Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT);
British and Irish Network of Congenital Anomaly Researchers (BINOCAR); Red Latinoamericana
de Malformaciones Congénitas (ReLAMC); South-East Asia Region’s Newborn and Birth Defects
Database (SEAR-NBBD) e Estudio Colaborativo Latinoamericano de Malformaciones Congénitas
(Eclamc). Essas redes contemplam 98 programas presentes em 58 diferentes paises de todos
os continentes, exceto a Africa. Essas redes tém diferentes caracteristicas, mas todas tém como
objetivo comum promover a vigilancia das AC.?

O Brasil & um membro histérico da rede Eclamc (http:/ /www.eclamc.org/port/index.php).”
O Eclamc € um programa que tem como objetivo principal realizar a investigacao clinica
e epidemiologica dos fatores de risco para as AC em centros latino-americanos. Esse programa
utiliza uma metodologia de caso-controle, isto é: cada recém-nascido com AC (caso) é pareado ao
proximo nascido sem malformacdes, do mesmo sexo e no mesmo hospital (controle). O Eclamc
contempla 12 paises da América Latina. O Eclamc foi a primeira rede criada e a longevidade
dos registros permite que essa rede formule tendéncias temporais para a frequéncia de AC,
0 que vem contribuindo para os avangos na area das AC. Outra fortaleza dessa rede é o modelo
igualitario e voluntario dessa organizacao. Isso significa que os hospitais nao sao obrigados
a relatar os dados periodicamente e os profissionais de salide envolvidos sao considerados
investigadores e codiretores do programa, com igual acesso aos dados coletados. Nesse sentido,
o Eclamc promove a realizacao de pesquisas relacionadas as AC, disponibiliza manuais de
prevencao primaria e secundaria e oferece uma ferramenta on-line (Congenital Malformations
Browser) que associa o nome da alteracdo ou o codigo da Décima Revisdo da Classificacao
Estatistica Internacional de Doengas e Problemas Relacionados a Satde (CID-10) com imagens
das malformagoes mais comuns.?

A rede ReLAMC foi criada em 2016 no contexto pos-epidemia da microcefalia ligada a infeccao
congeénita pelo virus Zika no Nordeste brasileiro. A ReLAMC tem por objetivo disponibilizar dados
epidemiologicos atualizados sobre as AC derivados dos registros latino-americanos hospitalares e
populacionais dos paises participantes. A rede contempla dez fontes de registros, das quais cinco
com cobertura nacional, quatro subnacionais e uma multinacional - o Eclamc. Ressalta-se que a
ReLAMC extrapola os propdsitos do Eclamc, ao incluir registros de base de dados populacionais.>'®

COMO REGISTRAR?

Para os recém-nascidos vivos, & importante registrar na Declaracdo de Nascido Vivo (DNV),
iniciando pelo campo 6 do bloco I. Neste local deve ser marcado SIM, caso a crianga apresente
qualquer tipo de anomalia, independentemente de ser maior ou menor. A seguir, no campo 41
do bloco VI, devem ser descritas todas as anomalias presentes, sem hierarquia ou tentativa de
agrupa-las em sindromes. A codificacdo qualificada das anomalias descritas devera ser realizada
preferencialmente em um segundo momento por pessoas capacitadas para esta funcao. Portanto,
quanto melhor descrita a anomalia, melhor sera o trabalho de codificagao.

Prevencao das anomalias congénitas
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PARA LEMBRAR

» Para a prevengao das AC, nao somente em nivel primario, como também secundario e
terciario, & fundamental o seu registro adequado.

» Conhecer a frequéncia, o tipo e a gravidade das anomalias e sua distribuicdo, propicia
um planejamento de estratégias com diferentes focos, como, por exemplo, intensificacao
do programa de vacinagao, educacao/orientacao pré-concepcional e pré-natal até
criagao e implementacao de centros de referéncia.

» Evitar o consumo de alcool durante a gestacao € uma importante medida de prevencao
de AC e deficiéncia intelectual.

» O controle de doencas maternas é importante na prevencao primaria e secundaria
das AC.
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