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Anomalias congénitas

Introducao

Defeitos de nascimento, malformacdes congénitasicenalias congénitas sdo termos sinbnimos usadas par
descrever distUrbios estruturais, comportamerftaisjonais e metabdlicos presentes ao nascimeADI(ER, 2013).

A Organizac¢do Mundial da Saude (OMS) define anar@lingénita como toda anormalidade funcional quitesl
no desenvolvimento do feto, decorrente de fatoreginados antes do nascimento, sejam genéticosjeatals ou
desconhecidos. Mesmo que o defeito ndo seja apamnde manifestacdo clinica mais tardia, € coresider
malformacao congénita (OMS, 2015).

Segundo Reis, Santos e Mendes (2011) cerca de % al® nascidos vivos, no mundo apresentam algumdip
anomalia congénita detectada ao nascimento. Enmakyuegides do mundo, as anomalias congénitassespiaen a
primeira causa de 6bitos neonatais. Nos paisesnd#sgilos, sdo responsaveis por 20% dos Obitosatamne 30 a
50% dos 6bitos perinatais (GOMES; COSTA, 2012; &=et al,2012).

Diante dessa realidade, o conhecimento das anar@izgénitas em recém-nascidos contribui para usihom
qualidade da assisténcia, permitindo o seu contemempanhamento e suas formas de prevencao (RQIHIGt
al.,2014). Neste sentido, justifica-se a realizacdopresente investigacao para acrescentar inforrmgoérinentes
sobre as anomalias congénitas.

Assim, realizou-se o presente estudo com o objetfieoidentificar o perfil epidemiolégicos das antam
congénitas a partir de uma revisao bibliografica.

Material e métodos

Trata-se de uma revisao bibliografica realizadabase de dados Biblioteca Virtual em Saude. Osritass
utilizados na busca e constantes na plataforma elcriiores em Ciéncias da Saude (DeCS) foram: diasma
congénitas; criancas; perfil. Utilizou como critéde inclusdo estudos na integra; acessiveis e&adbs no periodo de
2010-2015, no idioma portugués e que procurasseponeler ao objetivo proposto. Constituiram comtéigos de
exclusdo: cartas ao editor; relatos de caso; éaigprrevisdes de literatura, integrativas e sist@as; teses e
dissertacdes e publicacdes duplicadas.

Resultados e discussao

Obteve-se 15 publicacbes na plataforma SciELO LIhACS 58; e 33 no Coleciona SUS totalizando 106
publicacdes. Realizou-se leitura seletiva dessbicpgdes a partir de titulo e do resumo para icarifsua pertinéncia
com a tematica. Quando as informagdes contidassunto ndo eram suficientes, realizou-se leituiegiat. Dessa
leitura, selecionou-se 36 publicacdes. Apds arglifmam selecionadas 18 publicacdes, compondo csteandesta
revisdo, as quais atenderam integralmente aosiasitée inclusao.

Os resultados evidenciaram que em 2010, o bobkimffice for National Statisticenostrou que a principal causa
de O6bito neonatal na Inglaterra e no Reino Unidavesrelacionada a anomalias congénitas. Na Améstina,
constituem um quarto das internagdes hospitalagd#afpicas e estdo entre a terceira e quarta cdeisabitos no
primeiro ano de vida (SILVAt al,2011).Tal resultado evidencia que nos paisesesangdolvimento, as infecgbes no
periodo neonatal continuam como a principal cagsandrbimortalidade nas criangas no periodo nebdatado a
insuficiente assisténcia pré-natal e perinataljzedio, assim, a prioridade na atencao aos cuidéelealde aos recém-
nascidos portadores de defeito congénito, que grexoem em segundo plano (FONTOURA,2012).

Entretanto, no Brasil, com a reducgdo dos Obitascanisas infecto-contagiosas, em decorréncia dhomglnas
redes de saneamento basico; aumento da cobertiralygpromocdo do aleitamento materno; e a idcude novas
vacinas no calendéario béasico de vacinagdo, coftailmy para 0 aumento proporcional dos casos de aiasm
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congénitas, passando da quinta para segunda causaodes em recém-nascidos (SIL\&& al,2011;GOMES;
COSTA,2012; NETGet al,,2012).

De acordo com pesquisa realizada, no Brasil, paltud® Colaborativo Latino Americano de Malformagdes
Congénitas - programa de monitoramento para esssmentos - h4 uma taxa de 2,24% a 5% no nasaineent
malformados. Porém, em 2010, a prevaléncia de diamnfai de 0,8%, representando média de dois agtitlos vivos
(MINISTERIO DA SAUDE, 2012; FONTOURA; CARDOSO, 20114

Segundo Nunes (2010) as anomalias congénitas entdoayivos podem ser classificadas como maioresmores
e estdo baseadas na gravidade dos achados andkmaialformacdes maiores séo as que resultam eregydefeitos
anatémicos, funcionais ou estéticos, e pode mu#ass levar & morte, como a anencefalia, fendallakbi palatina,
hidrocefalia, cardiopatia, entre outros. As malfag@es menores, geralmente, ndo tém importanciaiciag médica ou
estética e podem ser Unicas ou mdultiplas e asseeiar malformacdes maiores, como as relacionadammalias
menores: mervuspigmentares, que pintas escuras formadas pelouaianormal de melandcitos em determinadas
regides da pele; prega simiesca, consiste na mag#: uma uUnica linha que se estende atras da pknmados,
diferentemente das pessoas normais que apres@én@srinhas na palma das maos; polidactilia, careetdo pela
presenca de maior nimero de dedos do que o noctimadactilia do quinto dedo,deformidade em desasgular
radioulnar das falanges, distal & articulagio naepedalangiana.

Para Rodrigues (2014), além da classificacdo dasaias congénitas em maiores e menores, essasipedeber
outra classificagdo de acordo com a Estatistieariational de Doencgas e Problemas Relacionadogde $&ID) 10,
no qual o capitulo XVII refere-se as anomalias émitgs, deformidades e anomalias cromossémicas.

Didaticamente, as anomalias congénitas podem s@tidiis em genéticas, ambientais e heranca moltiét
(fatores genéticos e ambientais agindo em conjdetauma forma complexa). Estima-se que 15% das diaema
congénitas sdo de origem genética (génica ou csiimosa); 10% estdo envolvidas com causa ambierttaisnca
multifatorial de 20 a 25% e 40 a 60 % tém origescdahecida (SADLER, 2010).

As causadas por fatores genéticos apresentamvaneato génico e cromossdmico. As anomalias gérpoadem
estar relacionadas com anomalias isoladas ou agssgiconstituindo a maioria por mutacdes delstéua podem ser
letais. Muitas doengas genéticas resultam da nutdedapenas um gene (monogénica), podendo seizbuta| tanto
em autossomos quanto nos cromossomos X, classificas padrdes de heranca em dominante ou recessiva
(OLIVEIRA et al,2007 2009; MOORE;PERSAUD;TORCHIA,2013).

Anomalias cromoss6micas ou aberrac6es cromossomicisnm ser do tipo numérico ou estrutural e envoluen
OU mais autossomos, cromossomos sexuais ou ambaisloba um erro no processo de gametogénese (do dwdo
espermatozoide), o concepto pode apresentar umralmegor ou menor de cromossomos (aberracdo crémmicss
numerica) ou apresentar cromossomos contendogiesastruturais (OLIVEIRAt al,2007).

De acordo Andrade (2014) os fatores ambientaisrasmonsaveis por exercer grandes influéncias sabtenas
anomalias congénitas. Os defeitos congénitos aomrpor causas ambientais ndo estdo relacionaddteracéo
genicas ou cromossdmicas. Atuacdo de agentesdénitos; interrupcdo do suprimento sanguineo fatadmalias
uterinas, bridas amniédticas e infec¢des durantestagdo Toxoplasma gondii e Treponema palliuséio causas
ambientais de defeitos congénitos. Os agente®¢gnaitos podem ser divididos em trés categorisentag quimicos,
drogas, medicamentos e substancias quimicas; agdatégicos, infecciosos ou parasitarios e agdigeE®s - radiacdo
ionizante. Os agentes teratogénicos podem tambénteseavados do proprio organismo da gestante (@nas
contrarreceptores da acetilcolina em gestantesagmnas de miastenia gravis ou anticorpos anti-Rdl fea anemia
hemolitica do recém-nascido) ou de agentes ex6gmme drogas, agentes fisicos teratogénicos (Miasinfeccbes
(OLIVEIRA et al, 2007; ZLOT, 2008).

Entretanto, muitas anomalias congénitas comunscafisadas por fatores genéticos e ambientais atuamdo
conjunto - heranca multifatorial. Herancas multifetis apresentam com frequéncia, uma Unica grambenalia
(MOORE; PERSAU; TORCHIA,2012).

Apesar de cada vez mais se conhecer as origensutarks das anomalias congénitas, uma média de&8%alos
casos sdo decorrentes de causas desconhecidas QRM] CARDOSO, 2014). Os erros espontaneos do
desenvolvimento respondem por algumas das malf@@sague ocorrem sem anormalidades aparentes dmgeno
influencia do ambiente. Um percentual significatile defeitos ao nascimento € atribuido & prolizoié estatistica de
erros no processo de desenvolvimento, de formdasimimutacéo espontdnea (RAMOS, 2008).

Para Lopest al (2011) as anomalias congénitas vém se tornandgrande desafio tanto para gestores, quanto
para profissionais e familiares. Indicadores casram para que as anomalias constituam importanttuel
preocupacdo de salde, pois estdo emergindo emitgighst a outras doengas e precisam de acdes efimzle
qualidade para que sejam controladas. Medidas poevencao priméria e diagnéstico precoce estaoioalados com
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a diminuicdo das anomalias congénitas e melhammpsticos de salde de criancas acometidas (MBPRAGQHECO
,2013).

Para amenizar os traumas causados pelas anomaligénitas, a prevencdo se torna elemento impor&@nte
economicamente viavel para amenizar as suas c@gpés, a saber: evitar as gestacdes em mulheresemdie 40
anos; realizar a suplementacdo de acido folicoygmiado os defeitos do tubo neural; vacinar, ndoger pré-
concepcional, evitando-se a sindrome da rubéolgéeuta e da hepatite B congénita; ou fazer o trataonprévio ou a
prevencdo ambiental da infeccdo como toxoplasmasggénita, sifilis congénita e tétano umbilical; tawi
consanguinidade e ter o conhecimento prévio denfegeacometidos por doencas genéticas. Tais medibtias de
diminuirem os riscos de anomalias congénitas, ibu@m para uma gestacdo saudavel, tanto para nadoqgoara o
recém-nascido (NUNES, 2010).

Além da prevencdo o avanco tecnoldgico possibilgddntroducdo de novos métodos de diagndsticonat de
anomalias fetais. O exame de ultrassonografia perndiagndstico cada vez mais precoce das an@raizgénitas
durante a vida intrauterina e tem sido utilizadencoo principal método diagnéstico para seu rasteatonna
populacdo. Além da ultrassonografia, a ressonamzgnética pode ser um método complementar paradern
subsidios para melhor assisténcia perinatal (BARRO$2; MOORE; PERSAUD 2008).

Conclusao

O conhecimento do perfil das anomalias congéritagecém-nascidos contribui para uma melhor gaddicdda
assisténcia, pois alicercam, direcionam e subsi@diaracdes propostas pelos servigos que atendesaademanda,
quanto a sua forma de execucdo e que permitagu acantrole, acompanhamento e suas formas de g&ven
Avalia¢gBes continuas pelas administragcdes pubtieamitem estabelecer estratégias para assistémegadl a crianca e
instrumentos para reducado da incidéncia de anosradiagénitas
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