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Resumo

Introdugéo: As malformagdes congénitas constituem alteragdes
simples ou multiplas da estrutura, fungéo e/ou metabolismo que
resultam emincapacidade fisica ou mental, as causas mais freqlientes
de morbidade e mortalidade infantil no mundo. A sua etiologia &
diversa, podendo ser ou ndo de base genética. No Brasil
aproximadamente 2 a 3% de todos os nascidos vivos sdo afetados
por algum tipo de malformagao. Contudo, variagdes em incidéncia
em até 8% tém sido relatadas segundo o sexo, etnia e local de
residéncia.

Objetivos: Avaliar a ocorréncia de defeitos congénitos na Regido
Norte Fluminense, que compreende nove municipios: Campos dos
Goytacazes, Macaé, Sao Jodo da Barra, Conceigdo de Macabu,
Séo Francisco de Itabapoana, Quissama, S&o Fidélis, Carapebus,
Cardoso Moreira.

Métodos: Foram utilizadas as informacdes relativas ao periodo
1999-2005 do Sistema de Informagéo sobre Nascidos Vivos,
SINASC. Foram calculadas as freqliéncias para as variaveis:
municipio, ano de notificagdo, categoria de sistema afetado, idade
reprodutiva materna e sexo do acometido.

Abstract

Introduction: Birth defects constitute simple or multiple alterations
of structure, function and/or metabolism that result in physical or
mental disabilities, the leading causes of child morbidity and mortality
worldwide. Its etiology is diverse and it may or not be genetic. In
Brazil, approximately 2 to 3% of all live births are affected by some
type of malformation. Nevertheless, variations by gender, ethnicity
and place of residence up to 8% have been reported.
Objectives: To evaluate the occurrence of birth defects in the Northemn
Region of the State of Rio de Janeiro, Brazil, which comprises nine
municipalities: Campos dos Goytacazes, Macaé, Sao Jodo da Barra,
Conceigao de Macabu, S&o Francisco de Itabapoana, Quissama,
Séo Fidélis, Carapebus, Cardoso Moreira.

Methods: Information was for the year period 1999-2005 from the
Live Birth Information Notification System, SINASC. Frequencies
were calculated for the variables: municipality, year of notification,
category of system affected, maternal age and affected gender.
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Resultados: Em relaco & categoria de sistema afetado, ano de
notificagéo e municipio o nimero total de malformages notificadas
foi 425. Segundo o sexo do acometido e a idade materna houve
440 notificagdes, sem diferengas significativas (teste t em par de
Student p=0,2181). Aprevaléncia de malformagdes foi 47/10.000
nascidos vivos (freqiéncia média anual de 0,46% % 0,11%). A
taxa de defeitos congénitos para o sexo masculino (0,54) foi maior
do que para o sexo feminino (0,46), mas n&o significativamente
diferente do esperado (tese c*p, ... =0,7180; p, .. p=0,5956).
Os defeitos mais freqlientes envolveram os sistemas nervoso central
(21% das notificagdes; 0,097% dos nascidos vivos) e osteomuscular
(20,5% das notificagdes; 0,095% dos nascidos vivos). A maioria
(63%) dos acometidos nasceu de mulheres na faixa etéria 35-44
anos. Dentre os afetados, a maior freqiiéncia (64%) ocorreu em
Campos dos Goytacazes e a menor (0,7%) em Cardoso Moreira.
Conclusoes: A prevaléncia de malformagdes congénitas na Regido
Norte Fluminense € aproximadamente a metade das taxas relatadas
em outros estudos no Brasil, incluindo a cidade de Rio de Janeiro.
Uma vez que as taxas de natalidade por faixa etaria materna na
Regiéo s&o indistinguiveis das médias nacionais os dados apontam
para uma significativa subnotificagéo de acometidos para o interior
do Estado de Rio de Janeiro.

Palavras-chave: idade materna, malformagao congénita,
prevaléncia, SINASC.

Introducao

As malformagdes congénitas s&o definidas como alteragdes
estruturais, funcionais ou bioquimicas causadas por um
desenvolvimento anormal embrionério intrinseco, cujos fatores
etioldgicos podem ser de origem genética ou ndo, como exposicao
amedicamentos, dependéncia quimica, radiagdo e infecgdes "2 Os
defeitos congénitos que resultam em graves alteragdes anatémicas
e funcionais sdo as causas mais importantes de morte infantil %,
Estudo sobre as tendéncias de mortalidade infantil atribuivel aos
defeitos congénitos elaborado pelo Centro de Controle de Doengas
nos Estados Unidos da América indicou que hé importante variagao
nas frequiéncias de acometimento segundo sexo, etnia, e residéncia
de nascimento *. Embora as malformagdes congénitas constituam a
principal causa de morte infantil, a proporgao de todas as mortes em
criangas com defeitos congénitos clinicamente diagnosticados ndo é
bem documentada, inclusive em paises desenvolvidos.

No Brasil, as anomalias congénitas constituem a segunda
causa de mortalidade infantil. Aproximadamente 2 a 3% dos recém-
nascidos s&o portadores de alguma malformagao. No Rio Grande
do Sul, por exemplo, a incidéncia chega a 8,1% dos neonatos com
anomalias mdiltiplas °, uma taxa comparavel a observada na Arabia
Saudita (8,8%) °. Nos Estados Unidos os casos de morbidade
devido a esses defeitos chegam a 22% *, apesar dos avangos em
salde publica e em medicina clinica; mostrando assim que as taxas
de nascimentos de criangas com malformagdes representam uma
significante parcela da morbidade e mortalidade infantil no mundo.

Results: Considering the category of system affected, year of
notification and municipality, the cumulative number of notified birth
defects was 425. Distributed by affected gender and maternal age,
there were 440 notifications, without significant differences (Student
ttestp=0.2181). Prevalence of notified birth defects was 47/10,000
live births (mean annual frequency 0.46% * 0.11%). The rate of
birth defects in males (0.54) was higher than in females (0.46), but
not significantly different from the expected values (c*test p__ .
=0.7180; p,,, .. P = 0.5956). The most frequent birth defects
involved the central nervous system (21% of all birth defects; 0.097%
of all live births) and the musculoskeletal system (20.5% of all birth
defects; 0.095% of all live births). The majority (63%) of affected
children were born to women aged 20-34 years and the least (9.7%)
to mothers aged 35-44 years. The majority of affected children were
born in Campos dos Goytacazes (64%) and the least (0.7%) in
Cardoso Moreira.

Conclusions: The prevalence of birth defects for the Northern
Region of the State is approximately half the rates reported by other
studies in Brazil, including the city of Rio de Janeiro. Given that the
distribution of all live births in the Northern Region of the State is
indistinguishable from the National mean birth rates per maternal
age distribution, the data point to a significant sub-notification for the
interior of the State.

Key words: birth defects, congenital defects, maternal age,
prevalence, SINASC.

Além das variaveis sexo, etnia, e residéncia de nascimento,
fatores maternos contribuem para mortalidade infantil atribuivel aos
defeitos congénitos. Eventos como processos anormais bivalentes
vulneraveis na meiose |, pareamento de cromossomos mei6ticos e
decréscimo na selegéo dos dvulos séo fatores dependentes da
idade materna, acometendo principalmente mulheres com mais de
35 anos de idade ©. No entanto, a vulnerabilidade da formagéo de
quiasmas 7 e as mutagdes de genes podem ser tidas como variaveis
nao-dependentes da idade materna . No caso da Sindrome de
Down, um estudo sugere que 59,6 % das criangas brasileiras
estdo correlacionadas a sindrome como fator ndo dependente da
idade materna ®, porém criangas do norte da Malasia representam
64% com mées acima de 35 anos (idade-dependente) . Isso
prova, a necessidade de um estudo mais aprimorado com relacao
aidade materna ser ou ndo contribuinte de anomalias congénitas.
Além disso, as condigdes socioecondmicas e deficiéncia nutricional
contribuem para o indice de casos de anomalias, como por exemplo,
a caréncia de acido félico durante a gestag&o ®.

O Departamento de Analise de Situagdo de Saude da
Secretaria de Vigilancia em Satde em conjunto com as Secretarias
Estaduais e Municipais de Satde colocam a disposigao os dados
do Sistema de Informag&o sobre Nascidos Vivos (SINASC) obtidos
dos estabelecimentos de salde e cartérios ™. O presente estudo
visou descrever a prevaléncia de nascidos vivos acometidos por
defeitos congénitos na Regi@o Norte Fluminense durante o periodo
de 1999-2005 com base nas informagdes contidas no SINASC.
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Métodos

Os dados foram obtidos com base no Sistema de
Informagao sobre Nascidos Vivos (SINASC, DATASUS) para os
nove municipios (Campos dos Goytacazes, Macaé, Sao Jodo da
Barra, Conceicdo de Macabu, S&o Francisco de Itabapoana,
Quissama, S&o Fidélis, Carapebus, Cardoso Moreira) que integram
a Regido Norte Fluminense, Brasil, disponibilizados on-line pelo
site www.datasus.gov.br. As varidveis que foram selecionadas para
estudo das doencas congénitas foram: categoria de sistema afetado
(espinha bifida, sistema nervoso, aparelho circulatério, fenda labial
e palatina, intestino delgado, aparelho digestivo, testiculo ndo descido,
aparelho geniturinario, deformidade do quadril, deformidade dos
pés, aparelho osteomuscular, anomalias cromossdmicas, sifilis
congénita, hemangioma e linfangioma, dentofaciais, comprometimento
tegumentar especifico e outras malformagdes congénitas). Esses
dados foram correlacionados com as variaveis para cada municipio
da Regido Norte Fluminense, com a idade materna e sexo do
recém-nascido. Os dados foram agrupados em planilhas do Microsoft
Office Excel para calcular as freqiiéncias de acometidos com
malformag&o congénita com relagéo ao nimero total de criangas
nascidas na mesma variavel para cada ano durante o periodo de
1999-2005 bem como sua respectiva freqliéncia acumulada, médias
e desvios padrdes, utilizando as formulas das fungdes respectivas
no programa Excel. Para o calculo de significancia estatistica foram
utilizadas as fungdes teste t em par de Student (distribuigao bi-
caudal) e teste para independéncia (distribuicao qui-quadrada).

Resultados

Com relagao as variaveis ano de notificagédo, municipio
e categoria do sistema afetado, o total de notificagdes de defeitos
congénitos para o periodo 1999-2005 na Regiéo Norte Fluminense
foi 425 (Tabela 1). Quando analisadas as varidveis sexo do
acometido e idade materna, o total de notificagdes foi 440 e 424,
respectivamente (Tabelas 2 e 3). Porém, os valores médios relativos
a categoria do sistema afetado por sexo do acometido e idade
materna ndo foram significativamente diferentes (teste t em par de
Studentp=0,2181).

A prevaléncia de defeitos congénitos notificados na Regido
foi 47/10.000 nascidos vivos (frequiiéncia anual média 0.46% *
0.11%). O total de nascidos vivos no periodo foi 91.344 (Tabela 1),
porém o total de nimero de nascidos vivos por faixa etaria materna
foi 91.115 (Tabela 3), sugerindo que para 239 nascidos vivos a
idade materna néo foi notificada. A prevaléncia de malformagdes em
criangas do sexo masculino (54%) foi maior do que em criangas do
sexo feminino (46%, Tabela 2), mas a distribui¢éo das notificagdes
por categoria do sistema afetado ndo diferiu dos valores esperados
(teste c*testp . =0,7180;p, ... P = 0,5956).

Os defeitos mais freqlientes envolveram o sistema nervoso
(ocorrendo em 21% do grupo dos acometidos por malformagdes
ou em 0,097% de todos os nascidos vivos no periodo) e o aparelho
osteomuscular (em 20,5% dos acometidos ou 0,095 de todos os
nascidos vivos no periodo) (Tabelas 1 e 2). As malformagdes do
sistema nervoso foram mais freqlientes em criangas do sexo feminino
(23,27%) (Tabela 2) do que o masculino (17,65%). As principais
categorias de defeitos congénitos em criangas do sexo masculino foi
o aparelho osteomuscular (19,34%) e deformidade dos pés
(18,07%).

Dentre os acometidos, a maioria (63%) nasceu de
mulheres com idades entre 20-34 anos, enquanto que a menor
freqliéncia de acometidos foi observada em nascidos vivos de
mulheres com idades entre 35-44 anos (Tabela 3, Figura 1). Porém,
considerando a distribuicao dos acometidos por faixa etaria de todas
as mées, a prevaléncia foi em idade >40 anos (Figura 1).

Dentre os afetados, a maior freqiiéncia (64%) ocorreu
em Campos dos Goytacazes e amenor (0,7%) em Cardoso Moreira
(Tabela 1), porém considerando as taxas de natalidade dos
municipios a maior prevaléncia de notificacdo de malformagdes
congénitas foi no municipio de Quissama (0,73%), seguida pelo
municipio de Conceigéo de Macabu (0,71%), Tabela 1.
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Tabela 1. Distribui¢do de acometidos por malformagdes congénitas segundo as variaveis ano de notificagdo, municipio e categoria do
sistema afetado.

Acometidos Nascidos vivos
Variavel n % n %
Ano
2005 74 17 41 13332 0,555
2004 41 9,65 13101 0,313
2003 56 13,18 12799 0,438
2002 62 14,59 12707 0,488
2001 68 16,00 12995 0,523
2000 81 19,06 13387 0,605
1999 43 10,12 13023 0,33
Municipio
Campos dos Goytacazes 271 63,76 54389 0,4983
Macaé 68 16,00 19136 0,3554
S&o Jodo da Barra 18 4,24 3192 0,5639
Conceicédo de Macabu 16 3,76 2267 0,7058
Séo Francisco de ltabapoana 16 3,76 4622 0,3462
Quissama 15 3,53 2055 0,7299
Sao Fidélis 13 3,06 3584 0,3627
Carapebus 5 1,18 892 0,5605
Cardoso Moreira 3 0,71 1207 0,2486
Malformagao
congeénita/sistema
Espinha Bifida 6 1,41 91344 0,007
Sistema Nervoso 89 20,94 91344 0,097
Aparelho Circulatério 15 3,53 91344 0,016
Fenda Labial e Palatina 45 10,59 91344 0,049
Aparelho Digestivo 24 5,65 91344 0,026
Aparelho Geniturinario 21 4,94 91344 0,023
Deformidade do Quadril 1 0,24 91344 0,001
Deformidade dos Pés 63 14,82 91344 0,069
Aparelho Osteomuscular 87 20,47 91344 0,095
Outras Malformagdes 56 13,18 91344 0,061
Anomalias Cromossdmicas 17 4,00 91344 0,019
Hemangioma e Linfangioma 1 0,24 91344 0,001
Total 425 100 91344 0,47
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Tabela 2. Distribuicdo de acometidos por malformagdes congénitas segundo a variavel sexo acometido no periodo 1999-2005 na Regido
Norte Fluminense.

Masculino Feminino
Malformagao congénita/sistema n % n %
Espinha Bifida 3 1,26 3 1,49
Sistema Nervoso 42 17,65 47 23,27
Aparelho Circulatério 12 5,04 3 1,49
Fenda Labial e Palatina 20 8,40 25 12,38
Aparelho Digestivo 1" 4,62 13 6,44
Aparelho Geniturinario 9 3,78 12 5,94
Deformidade do Quadril * * * *
Deformidade dos Pés 43 18,07 20 9,90
Aparelho Osteomuscular 46 19,33 40 19,80
Outras Malformagdes 40 16,81 31 15,35
Anomalias Cromossomicas 1 4,62 8 3,96
Hemangioma e Linfangioma 1 0,42 0 0,00
Total 238 100 202 100

* dado ndo encontrado ou ndo relatado

Tabela 3. Distribuigao de acometidos por malformagdes congénitas na Regido Norte Fluminense segundo a variavel idade materna
(periodo 1999-2005).

Faixa Etaria Materna Malformacdes congénitas Nascidos Vivos
Malformagao congénita/sistema n % n

0,

/2 10 0 0,00 0 0,0000
10-14 5 1,18 843 0,5931
15-19 111 26,18 19773 0,5614
20-24 120 28,30 28740 0,4175
25-29 83 19,58 20864 0,3978
30-34 64 15,09 12766 0,5013
35-39 30 7,08 6500 0,4615
4044 11 2,59 1528 0,7199
4549 0 0,00 89 0,0000
50-54 0 0,00 2 0,0000
55-59 0 0,00 0 0,0000
60-64 0 0,00 0 0,0000
Total 424 100 91105 0,47
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Discussao

A prevaléncia de defeitos genéticos notificados para a
Regido Norte Fluminense foi 47/10.000 nascidos vivos,
aproximadamente a metade da taxa (83/10.000) estimada para a
cidade do Rio de Janeiro para o periodo 2000-2004 2 e 3,6 vezes
menor a prevaléncia (170/10.000) estimada no estudo de Costa e
colaboradores, também para a cidade do Rio de Janeiro . Dois
aspectos importantes surgem da comparagéo destes valores. Em
primeiro lugar, e considerando que a taxa de natalidade para a
Regiéo Norte Fluminense reflete a média nacional (Figura 1), a
freqiiéncia observada aponta, a principio, para uma significativa
subnotificagdo de acometidos para o interior do Estado de Rio de

Janeiro. As causas desta aparente subnotificagdo podem radicar
em falhas do préprio sistema de notificagdo ™. Em segundo lugar, as
prevaléncias de defeitos congénitos estimadas a partir de bancos
de dados de sistemas de notificagdo s&o muito menores do que as
calculadas a partir de bancos de dados oriundos de programas de
vigildncia em saude infantil, como nos Estados Unidos da América,
que acusam taxas de prevaléncia de até 10 vezes maiores (64,5/
1.000 nascidos vivos) . Vale ressaltar que é necessaria uma
melhora nos bancos de dados fornecidos pelo SINASC, pois se
observaram diferengas, embora néo significativas, no total de
notificages por idade materna e sexo do acometido.
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Figura 1

Distribui¢ao de frequiéncias de acometidos por malformagdes congénitas e de nascidos vivos tanto na Regido Norte Fluminense quanto no
Brasil segundo a faixa etaria reprodutiva materna (periodo 1999-2005).
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Quanto a maior frequiéncia de malformagdes observada
em criangas do sexo masculino (54,09%), em outros estudos no
Brasil as criangas do sexo feminino foram as mais frequentemente
acometidas, como por exemplo, nos estudos na cidade de Pelotas,
Rio Grande do Sul (51,9%) ®, no Para (62,16%) ' e no Parana
(57,41%) . Aprevaléncia de malformagdes estimada no estudo da
cidade de Pelotas (137/10.000 nascidos vivos) S & quase trés vezes
maior que a taxa relatada no presente estudo (47/10.000 nascidos
vivos), 0 que também pode ser indicativo de subnotificacdo para a
Regiéo Norte Fluminense.

No presente estudo, a prevaléncia de acometidos foi maior
para as maes com idade >40 anos. Mas, a idade materna avangada
parece néo estar intrinsecamente associada a globalidade das
malformagdes congénitas analisadas, ja que dentre dos afetados a
maioria nasceu de mulheres jovens, correspondendo a faixa
reprodutiva predominante na populagéo (Figura 1). Contudo, a
idade materna >35 anos é um fator de risco reconhecido para trissomia
21 (Sindrome de Down) '8, o que foi recentemente confirmado para
o municipio de Campos do Goytacazes (RJ) *°.

Oimpacto em anos de vida perdidos por causa de defeitos
congénitos tem aumentado progressivamente nos paises
desenvolvidos, como nos Estados Unidos da América *. A situagéo
no Brasil ndo é diferente 2. A reversao de tal panorama (ou pelo
menos a sua estabilizagdo) requerera estratégias efetivas de politica
em salde publica que contemplem desde o diagnéstico clinico-
genético precoce (isto &, no pré-natal) ao atendimento especializado
perinatal e pés-natal ao acometido, o aconselhamento genético e
apoio as familias.

Em face das variagdes em freqiiéncia de acometimento
segundo sexo, etnia, e residéncia de nascimento 2! serdo necessarias
pesquisas basicas que objetivem a determinagéo e compreenséo
dos fatores locais associados com a ocorréncia dos defeitos genéticos.

Quanto ao diagnostico clinico-genético, estima-se que
<30% dos casos sao detectados precocemente no Brasil °. Esta
situacdo de salde periclitante se deve principalmente a dificuldade
de acesso aos servigos de genética, particularmente fora das grandes
cidades, a limitada oferta de testes especificos e ao insuficiente suporte
laboratorial. Contrastando com a realidade brasileira, em paises
desenvolvidos como Inglaterra, Espanha, Estados Unidos da América
asuspeita clinica é virtualmente sempre confirmada pelo diagnéstico
clinico-genético baseado em técnicas de citogenética classica e
molecular 22,

O diagnostico tardio de qualquer alteragio genética implica
em importante &nus publico e social. Afalta de diagnéstico precoce
traz graves consequéncias: abordagem pré-natal inadequada, au-
séncia de planejamento de referéncia e contra-referéncia
especializada, nascimento de acometidos em instituices sem recursos
neonatal e perinatal, auséncia da abordagem multidisciplinar para o
casal e recém-nato, despreparo do casal na abordagem do
acometido e na compreensao do problema, exclusao do afetado,
desagregacao social e produtiva do casal %.

O municipio de Campos dos Goytacazes, que conta com
uma forte tradigéo profissional na area médica, pode se converter
em referéncia nacional tanto no diagnostico clinico-genético quanto
no atendimento especializado em doengas congénitas. Além de se
investir no diagnéstico precoce, deve-se promover o registro on-
line dos casos de malformagdes congénitas determinadas
geneticamente e ndo simplesmente devidas a eventos do nascimento
(notificagdo), seguindo as experiéncias bem sucedidas %.

Conclusdes

A prevaléncia de defeitos congénitos na Regido Norte
Fluminense é aproximadamente a metade das relatadas em outros
estudos no Brasil, incluindo a cidade de Rio de Janeiro. Considerando
que a distribuicdo de nascidos vivos por faixa etaria reprodutiva
materna na Regiao Norte Fluminense € indistinguivel da distribuicao
média nacional, aliada a natureza miscigenada da populagao, 0s
dados apontam para uma subnotificagdo na Regido como causa
mais provavel das diferengas observadas.
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