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Resumo

Defeitos congénitos sdo anomalias morfoldgicas ou funcionais presentes ao nascimento. Este trabalho objetiva
relatar os defeitos congénitos mais frequentes em uma unidade de terapia intensiva neonatal (UTIN) num periodo
de cinco anos. Realizou-se um estudo transversal através da revisdo dos prontudrios dos pacientes internados na
UTI neonatal, sendo a coleta de dados realizada através de fichas padronizadas e posterior digitagdo dos dados no
programa Excel. Foram incluidas no estudo 60 criangas, representando 8,6% dos pacientes internados no periodo.
Os defeitos congénitos foram mais frequentes em pacientes do sexo masculino (57,33%), pré-termos (39,33%) e
com idade entre 0 e 7 dias de vida (55,7%). Em relagdo a etiologia, foi na maioria multifatorial, sendo os defeitos
mais comuns os gastrointestinais (33,3%) e os cardiacos (28,3%). A sindrome de Down foi a sindrome de origem
cromossOmica mais frequente (11,6%). Dada a prevaléncia e importdncia dessas patologias em conjunto, sugere-se
necessaria a presen¢a do médico geneticista como consultor ou membro da equipe da UTI neonatal, para auxiliar a
conduzir a investigagdo do neonato e dar o adequado aconselhamento genético as familias.

Abstract

Congenital disorders are structural or functional anomalies present at birth. This study aims to identify the most frequent
birth defects in a neonatal intensive care unit (NICU) over a period of five years. A retrospective cross-sectional study was
carried out by reviewing patients files admitted to the neonatal intensive care unit. Data collection was done through
standardized charts and then analyzed using Excel program. Sixty children were included in the study, representing
8.6% of hospitalized children in that period. Congenital anomalies were present in male patients (57.33%), preterm
(39.33%), and aged between 0 and 7 days (55.7%). Regarding etiology, multifactorial inheritance was responsible for
more than 50% of disorders. Gastrointestinal (33.3%) and cardiac (28.3%) anomalies were the most prevalent among
them. Down syndrome was the most frequent chromosomal syndrome (11.6%). Given the prevalence and importance of
these disorders, this study suggests a clinical geneticist as a consultant or a member of neonatal ICU team is necessary
to neonate investigation and to offer an appropriate genetic counseling to families.
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Os defeitos congénitos (DC) sdo anomalias presentes
ao nascimento e que podem ser morfoldgicas ou funcionais,
de etiologia genética e/ou ambiental’. Englobam todas as
anomalias funcionais ou estruturais decorrentes de fatores
originados antes do nascimento, seja genético, ambiental ou
desconhecido, podendo estar aparentes no recém-nascido
ou se manifestar mais tarde®*. No Brasil, estima-se que 3-5%
de todos os recém-nascidos apresentem algum tipo desses
defeitos!. No Rio Grande do Sul (RS), a incidéncia de anomalias
congénitas varia de 10 a 15/1.000 recém-nascidos vivos®. Os DC
estdo associados com alta morbimortalidade, representando
um custo muito alto para a saude publica®’, residindo nestes
fatores a importancia da vigilancia, da prevencdo e do diag-
nostico. Desde 2005, malformagdes congénitas, deformidades
e anomalias cromossOmicas constituem a segunda causa de
mortalidade infantil em todas as regies do Brasil, correspon-
dendo a aproximadamente 20% dos ébitos*®°. No RS os DC
sdo a segunda causa de mortalidade infantil'®1,

Em unidades de tratamento intensivo neonatais
(UTINSs), as malformagdes correspondem a 25,6% das causas
de dbito infantil®. No municipio onde o estudo foi realizado o
numero de Obitos fetais e infantis relacionados ao capitulo XVII
do cédigo internacional de doencas (malformacgdes congénitas,
deformidades e anomalias cromossémicas), correspondeu a
14% no ano de 2014 e, dentre eles, 33% ocorreram exclusiva-
mente do periodo neonatal®.

O presente trabalho teve por objetivo relatar a frequ-
éncia de defeitos congénitos e sua etiologia na UTI neonatal
de um hospital universitario.

A cidade de Rio Grande possui cerca de 210.000 ha-
bitantes e localiza-se no litoral Sul do Rio Grande do Sul, a
350km de Porto Alegre, capital do Estado. A industria quimica,
bem como as atividades pesqueira e portudria constituem as
principais fontes de economia®®. Nesta cidade, localiza-se a
um Hospital Universitario o qual conta com uma UTI neonatal
que é referéncia para 22 municipios. Foi realizado um estudo
transversal, através de revisdao dos prontudrios dos pacientes
internados na referida UTI neonatal no periodo de janeiro de
2006 a margo de 2011.

Como critérios de inclusdo foram considerados todos os
casos suspeitos de doenga genética, conforme o capitulo XVII
do cddigo internacional de doengas (malformagdes congéni-
tas, deformidades e anomalias cromossémicas), incluidos no
livro de registros de internagdes da unidade. Foram excluidos
0s casos em que o diagndstico de doenga genética ou defeito
congénito foi descartado apds investigacdo clinica pediatrica
e especializada, incluindo avaliagdo genética.

Para a coleta de dados foram utilizadas fichas padro-
nizadas nas quais constavam as seguintes varidveis: data de
nascimento, idade na internagdo, idade gestacional, sexo,
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municipio de procedéncia, motivo da internagao, diagndstico
dismorfoldgico (defeito isolado, sindrome, sequéncia ou as-
sociac¢do), diagndstico etioldgico (mendeliano, cromossémico,
multifatorial ou inconclusivo) e desfecho do caso, identificando
se 0 paciente permaneceu em investigacdo no servigo, se hou-
ve perda de seguimento ou se houve alta do acompanhamento
genético. Apods a coleta os dados foram digitados no programa
Excel para processamento.

Os prontudrios arquivados foram acessados através do
servico de arquivo médico e estatistica (SAME) da instituicao
posteriormente ao periodo de internagdo dos pacientes. Em
relacdo a investigacdo genética no periodo avaliado, exames
de imagem e analises clinicas comuns foram realizados no
préprio hospital e os exames citogenéticos e/ou moleculares
em laboratdrios conveniados.

O presente estudo foi aprovado pelo comité de ética
em pesquisa da area da saude da instituicdo.

No periodo do estudo, 697 recém-nascidos foram in-
ternados na UTI neonatal do HU-FURG, sendo 97 com suspeita
inicial de defeito congénito e/ou doenca genética. Destes, 37
foram excluidos do estudo: 23 dbitos durante a internacao,
para os quais ndo houve avaliagdo genética em tempo e cujos
prontuarios ndo puderam ser avaliados; 9 prontudrios com
informacgdes incompletas e 5 por ndo apresentarem doenca
de etiologia genética confirmada, totalizando 60 casos no
presente estudo.

A Tabela 1 mostra que houve predominéncia do sexo
masculino e que a maioria das criangas internadas era a
termo. A Tabela 2, exibe o diagndstico conforme a etiologia.
Observa-se que a maioria dos incluidos no estudo apresentou
problemas de origem multifatorial. Dentre estes, as malforma-
¢Oes gastrointestinais representaram 33,3%, sendo 95% delas
(n=19) de forma isolada e 5% (n=1) acompanhada de outros
defeitos (dados ndo mostrados). Ja as malformacgdes cardiacas
corresponderam a 28,3% e foram subdivididas em isoladas
(41,1%), multiplas anomalias cardiacas (41,1%) ou anomalias
cardiacas acompanhadas defeitos em outros 6rgaos (17,6%),
conforme Grafico 1.

A prevaléncia de DC entre os pacientes internados
na UTI neonatal foi de 8,6%. Tal prevaléncia é maior que o
descrito na populagdo em geral, de 3-5%?, contudo préoxima a
relatada por outros autores'**®, Além disso, esta é a unidade
de internagdo que recebe os pacientes de maior risco, sendo
assim esperado que concentre tais problemas. Em analise de
série temporal do Rio Grande do Sul, entre 2005 e 2014, a
maior prevaléncia de DC foi associada a idade materna maior
ou igual a 40 anos, cor da pele preta ou parda e realizagdo de
menos de 3 consultas de pré-natal®, gestagdo na adolescéncia,
automedicacdo, tabagismo e gestagGes nao planejadas e ndo



Tabela 1. Distribuicdo dos defeitos congénitos na UTI neonatal
conforme sexo, idade gestacional, procedéncia e idade na internagdo.

Sexo N %
Masculino 35 57,3
Feminino 25 42,6

Idade gestacional

Pré-termo 23 39,3
A termo 33 55,0
Ignorado 4 6,6

Procedéncia
Rio Grande do Sul 41 68,3

Outros municipios 19 31,6

Idade na internagdo

0-7 dias 33 55,0
8-30 dias 27 45,0
Total 60

Tabela 2. Diagnostico dos defeitos congénitos conforme a etiologia.

N (%)
Multifatorial
Malformagdo gastrointestinal 20 (33,3)
Malformagéo cardiaca 17 (28,3)
Malformagéo genitourinaria 4 (6,6)
Malformagdes multiplas 3(5,0)
Malformagdo SNC 2(3,3)
Defeito de membros 1(1,7)
Cromossdmica
Sindrome de Down 7(11,7)
Sindrome de Rubinstein-Taybi 2(3,3)
Sindrome DiGeorge 1(1,7)
Sindrome de Beckwith-Wiedmann 1(1,7)
Outras 2(3,4)
Total 60 (100)

desejadas, assim como, tentativas de abortamento, unides
consanguineas* e condigdes de exposi¢do a bioquimicos pro-
venientes da agricultura®®.

O sexo mais acometido por malformacdes foi o sexo
masculino (57,33%), concordando com dados ja reportados,
de 64%, 51,9% e 58,2%%°,

No estudo, a maioria dos internos sob cuidados da UTI
neonatal — que compunham a amostra — apresentaram idade
gestacional a termo (55%), apesar da prevaléncia estimada
pelo DATASUS de prematuros ter aumentado entre os anos
2000 e 2009 e, ser este, um dos indicadores do aumento da
demanda na indicagdo de cuidados intensivos em neonatos
no pais®.

A respeito de medidas de tempo de permanéncia
nos servicos de assisténcia perinatais, ndo ha na literatura

Grafico 1. Distribuigdo das malformag&es cardiacas conforme apresentagdo
Unica, multipla ou acompanhada de outros defeitos.

informacg0es associadas aos conjuntos de morbidades. Toda-
via, 0 numero médio de 17 dias é utilizado como avaliagdo
comparativa nacional®.

Quanto a localizagdo, as principais malformacgées en-
contradas foram gastrointestinais, seguidas por malformacoes
cardiacas, sendo o oposto do encontrado no estudo de Arruda
etal. (2008)°, no qual as malformagdes cardiovasculares sdo as
mais prevalentes e cursam com alta mortalidade no primeiro
ano de vida. As malformacgdes cardiovasculares agregam
expressivo impacto, tanto em morbimortalidade, quanto em
custo ao sistema de saude, representando a principal causa
de morte dentre os DC. A frequéncia de DC cardiovasculares
associados aos DC extracardiacos é condizente com o percen-
tual entre 5 e 50% presente na literatura, levando a discussdo
da relacdo custo-efetividade do rastreio, por intermédio de
exames complementares, de malformacgGes extracardiacas
para todas as criangas com DC cardiacos?.

Quanto aos diagndsticos de malformagdes multiplas e/
ou sindromes genéticas classicas, somente foi possivel estabe-
lecer diagndstico conclusivo (clinico e citogenético) para sete
casos de trissomia do cromossomo 21 (7/11 casos). Este qua-
dro reflete a realidade de outros estudos em que a sindrome
de Down é uma das alteragdes genéticas mais prevalentes na
populagdo, tendo sua incidéncia de 1 a cada 600 a 800 nascidos
vivos e estando relacionada com idade materna avangada??,

A dificuldade para o estabelecimento de diagndsticos
etioldgicos definitivos deve-se, em parte, a trés fatores: ndao
utilizagdo ou subutilizacdo do exame fisico dismorfolégico
realizado por médico geneticista como padrao na conducdo
dainvestigacdo?; restricdo para investigacdo laboratorial cito-
molecular e molecular, nem sempre disponivel pelo Sistema
Unico de Satde (SUS); e o baixo nimero de autorizacBes para
necropsia. Mesmo que este procedimento possa auxiliar a
responder questdes importantes como o diagndstico em si,
transmissibilidade e risco de recorréncia da patologia que
acometeu o recém-nascido, é frequente que os pais ndo au-
torizem, assim como ha relutancia na solicitacdo pela equipe
médica, segundo Adappa et al. (2007)%*.
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Nos pacientes diagnosticados com doencas de etiolo-
gia genética foi realizado o aconselhamento genético com os
familiares, orientando sobre o risco de recorréncia das enfer-
midades. As criangas com Trissomia do 21 e outras cromosso-
mopatias continuaram em acompanhamento no ambulatdrio
de genética da prépria instituicdo.

Uma limitagdo deste estudo é o alto nimero de ne-
onatos para os quais ndao ha registro de idade gestacional,
muitos deles provenientes de outras cidades. Esta é também
uma limita¢do do delineamento. Em um estudo prospectivo,
provavelmente, a perda desses dados seria minimizada.

Apesar de raros isoladamente, os defeitos congénitos
em conjunto representam grande parcela das patologias do
periodo neonatal, estando presentes neste estudo em 8,6%
dos pacientes. O niumero consideravel de ébitos para os quais
ndo houve avaliagdo em tempo, sugere que a prevaléncia de
DC no presente estudo poderia ser ainda maior.

Dessa forma, salienta-se a importancia da disponibili-
dade do médico geneticista para atendimento dos pacientes
internados em UTI neonatais, visto que muitos desses defeitos
tém origem genética, sendo este um profissional qualificado
para auxiliar a conduzir a investigacdo na busca do diagnésti-
co precoce, de intervencao clinica, quando necessaria, assim
como para o adequado aconselhamento genético para a
familia?>. Outrossim, surge como campo em aberto a investi-
gacdo dos pontos discutidos como possiveis causas da maior
prevaléncia de defeitos congénitos no estudo.
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