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APRESENTACAO

Em 2019, a Secretaria de Vigilancia em Saide do Ministério da Satde (SVS/MS) iniciou a
estruturacao de um modelo brasileiro de vigilancia das anomalias congénitas, as quais
consistem na principal causa de mortalidade infantil em muitas unidades da Federacao.
A iniciativa surgiu como continuidade da vigilancia estabelecida para o enfrentamento
a emergéncia em salde pUblica pelo aumento da ocorréncia de microcefalia em fetos
e recém-nascidos expostos durante a gestagao ao virus Zika, a partir de 2015.

A época, o virus Zika, transmitido pelo mosquito Aedes aegypti, assim como os virus da
dengue e chikungunya, foi identificado como novo agente biologico capaz de causar
anomalias congénitas e demais desfechos gestacionais negativos, o que resultou na
descricao de uma nova entidade patologica conhecida como sindrome congénita
associada a infeccao pelo virus Zika (ou apenas SCZ). A partir de entdo, milhares de
casos de SCZ foram registrados no Brasil e em demais paises.

Mesmo com o encerramento oficial do periodo epidémico em 2017, novos casos de SCZ
continuaram ocorrendo no Brasil, justificando a manutencao das acoes de vigilancia
em salde em ambito nacional. Além disso, percebeu-se a necessidade de ampliar o
olhar da vigilancia para os demais tipos de anomalias congénitas, sobretudo porque
seu impacto na saidde publica brasileira ficou ainda mais evidente com a transicao
epidemiologica, caracterizada pela diminuicao expressiva de demais causas de
mortalidade infantil, como diarreia, infeccoes respiratorias e fatores perinatais.

Vigiar as anomalias congénitas @ uma importante estratégia em saltde puablica, nao
apenas para subsidiar a tomada de decisao e mitigar seus impactos na morbimor-
talidade dos individuos afetados, mas também porque muitos tipos de anomalias
sao passiveis de prevencdo, em diferentes niveis. No ambito da SVS/MS, a operacio-
nalizagao do modelo nacional de vigilancia vem ocorrendo na Coordenagao-Geral
de InformacoOes e Analises Epidemiologicas (Cgiae) do Departamento de Analise
Epidemiologica e Vigilancia de Doencas Nao Transmissiveis (Daent), gestor nacional
do Sistema de Informacgdes sobre Nascidos Vivos (Sinasc), o qual, por meio da
Declaracao de Nascido Vivo (DNV), capta informacdes sobre os nascimentos ocorridos
em todo o territorio nacional.



Em termos de cobertura e magnitude, o Sinasc destaca-se internacionalmente por ser
um dos principais registros de anomalias do mundo. Todavia, a qualidade do registro
varia amplamente, dependendo do lugar e do tipo de anomalia considerado. Logo,
0 monitoramento epidemiologico fidedigno das anomalias congénitas visiveis ao
nascimento em territorio nacional implica no fortalecimento do seu registro no Sinasc.

Para isso, diversas iniciativas vém sendo desenvolvidas no intuito de: (1) ampliar
a sensibilizacao dos gestores, dos profissionais e da populacao em geral sobre
a importancia da tematica, por meio de webinarios e demais eventos em datas
estratégicas e publicacao de materiais orientativos e normativos, incluindo a
introdugdo da tematica no Guia de Vigildncia em Sadde e a publicagao periodica de
boletins epidemioldgicos; (2) capacitar profissionais envolvidos com o diagndstico,
a notificacdo e o monitoramento de anomalias congénitas, por meio da publicacao
de materiais técnico-cientificos como livros, manuais e artigos cientificos, bem como
producdo de videoaulas e cursos de capacitacao; (3) desenvolvimento de um projeto-
-piloto de vigilancia ativa em diferentes unidades da Federagao, com o objetivo de
compreender o impacto de tais agoes no fortalecimento do registro e manejo local
das anomalias congénitas; entre outras.

O diagnostico apropriado e oportuno das anomalias congénitas e sua notificagao
nos sistemas de informacao oficiais sao etapas fundamentais para o estabelecimento
do modelo nacional de vigilancia, bem como para a ado¢ao de medidas de prevencao
e assisténcia aos individuos afetados. Nesse cenario, esta primeira edicao do
Guia pratico: diagnostico de anomalias congénitas no pré-natal e ao nascimento
visa auxiliar os profissionais de salide envolvidos com o diagndstico de anomalias
congénitas no pré-natal e ao nascimento, com énfase nas anomalias que compoem
0s grupos prioritarios para fins de vigilancia.

Secretaria de Vigilancia em Saide
Ministério da Saide
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INTRODUCAO

As anomalias congénitas consistem em alteragoes na estrutura ou fungao de 6rgaos ou
partes do corpo, sendo originadas ainda na vida intrauterina e podendo ser detectadas
no periodo pré-natal, durante ou ap6s o nascimento. Sua ocorréncia esta relacionada
aos diversos fatores etiologicos de natureza quimica, fisica e biologica, ou ainda
a combinacao destes!

As anomalias congénitas podem causar importante impacto na morbidade e sobrevida
dos individuos acometidos, bem como sobre suas familias e sistema de salde.
De acordo com a Organizacao Mundial da Salde (OMS), estima-se que, globalmente,
295 mil recém-nascidos morrem ao ano em decorréncia das anomalias congénitas,
sendo que no Brasil elas ja representam a segunda principal causa de mortalidade
infantil!? Nesse sentido, quanto mais precoce for a deteccao das anomalias congénitas
maiores sao as possibilidades de intervencao.

Segundo a OMS, estima-se que 6% dos nascidos vivos no mundo apresentam algum
tipo de anomalia congénita! No Brasil, sdo notificados, anualmente, cerca de 24 mil
nascidos vivos (menos de 1% de todos os nascidos vivos) com anomalias congénitas,
com base nos dados do Sistema de Informagdes sobre Nascidos Vivos (Sinasc).?
Por meio da Lei n.2 13.685, de 25 de junho de 2018, a notificacao das anomalias
congénitas passou a ser compulsoria no Brasil. Tal notificacao deve ser realizada por
meio da Declaragao de Nascido Vivo (DNV), documento base do Sinasc.*

A fim de aprimorar e fortalecer o diagnostico de anomalias congénitas ao nascimento
e sua notificacdao no Sinasc, uma lista de anomalias consideradas prioritarias para
avigilancia foi elaborada pelo Ministério da Salde, em parceria com especialistas na
tematica. Essas anomalias, subdivididas em oito grupos, foram selecionadas em funcao
de seu facil diagnodstico ao nascimento e possibilidade de intervencao no ambito
do Sistema Unico de Satde (SUS). O processo de construcdo dessa lista foi descrito
em um artigo publicado na revista de Epidemiologia e Servicos de Salde.> Alem disso,
a descricao clinica e epidemiologica dessas anomalias foi apresentada no livro Satde
Brasil 2020/2021: Anomalias congénitas prioritarias para a vigildncia ao nascimento.®
Tais anomalias sao apresentadas no Quadro 1, incluindo seus respectivos codigos
de acordo com a 102 revisao da Classificacao Estatistica Internacional de Doencas
e Problemas Relacionados com a Satde (CID-10).”



QUADRO 1 Anomalias congénitas prioritarias para fins de vigilancia ao nascimento. Brasil, 2022°

GRUPO DE
ANOMALIAS

Defeitos de
tubo neural

Microcefalia

Cardiopatias
congénitas

Fendas orais

Defeitos de
orgaos genitais

Defeitos de
membros

Defeitos
de parede
abdominal

Sindrome
de Down

cODIGO
CID-10

Q00.0
Q00.1
Q00.2
Qo1
Q05
Q02

Q20

Q21
Q22
Q23
Q24
Q25
Q26

Q27

Q28
Q35
Q36
Q37
Q54
Q56
Q66
Q69
Q71
Q72
Q73
Q74.3
Q79.2

Q79.3

Q90

DESCRICAO

Anencefalia
Craniorraquisquise
Iniencefalia
Encefalocele
Espinha bifida
Microcefalia

Malformagoes congénitas das camaras e das
comunicagoes cardiacas

Malformagoes congénitas dos septos cardiacos
Malformagoes congénitas das valvas pulmonar e tricispide
Malformagoes congénitas das valvas aodrtica e mitral
Outras malformagoes congénitas do coragao
Malformagoes congénitas das grandes arterias
Malformagoes congénitas das grandes veias

Outras malformagdes congénitas do sistema vascular
periférico

Outras malformacoes congénitas do aparelho circulatorio
Fenda palatina

Fenda labial

Fenda labial com fenda palatina

Hipospadia

Sexo indeterminado e pseudo-hermafroditismo
Deformidades congénitas do pé

Polidactilia

Defeitos, por reducao, do membro superior
Defeitos, por redugao, do membro inferior
Defeitos por reducao de membro nao especificado
Artrogripose congénita maltipla

Exonfalia

Gastrosquise

Sindrome de Down
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Destaca-se que, ao longo deste Guia pratico: diagnéstico de anomalias congénitas
no pré-natal e ao nascimento, é dada especial atencao e destaque ao exame fisico
do nascido vivo, uma vez que por meio dele podem ser identificadas uma série de
anomalias congénitas no individuo. Tal exame consiste de um conjunto de técnicas
utilizadas para avaliagao fisica minuciosa do recém-nascido, permitindo identificar
tanto alteracdes fisicas (como anomalias congénitas e fenotipos sindrémicos, por
exemplo) quanto evidéncias de trauma, estresse e alteracdes hemodinamicas. Assim,
a partir dos achados desse exame, sao identificadas necessidades de satde do recém-
-nascido e tragadas condutas clinicas e assistenciais para a aten¢ao a sua satde.?

Diante do exposto, este livro foi desenvolvido a fim de conter seis partes principais que
se propdem a: (1) apresentar avaliagdes e exames que podem ser realizados durante
o pré-natal para o diagnostico de anomalias congénitas, bem como caracteristicas
da gestante e gestacao que podem representar fatores de risco para anomalias
congénitas; (2) descrever as anomalias congénitas que podem ser detectadas por meio
do exame fisico detalhado do recém-nascido; (3) descrever quais sao as anomalias
congénitas consideradas prioritarias para a vigilancia ao nascimento no Pais e como
diagnostica-las, incluindo fotos e ilustracdes delas; (4) apresentar ferramentas de
apoio para o diagnostico de anomalias congénitas no nascido vivo; (5) orientar como
deve ser feita a notificacdo das anomalias congénitas ao nascimento; e (6) descrever
algumas das principais medidas de prevencao de anomalias congénitas.

Secretaria de Vigilancia em Sadde | MS






PRE-NATAL: ANAMNESE E EXAMES DE ROTINA

A gestacao consiste em um evento fisiologico que acarreta alteragoes fisicas, funcionais,
sociais e emocionais na gestante. Em funcao disso, algumas gestagoes podem evoluir
de forma desfavoravel do ponto de vista da salde da gestante e do bebé.® Assim,
apos a confirmagao da gestacao, é fundamental a realizagao do acompanhamento
pré-natal, o qual inclui diferentes oportunidades para a anamnese e realizagao de
diferentes tipos de exames.

A seguir, serao apresentados aspectos relevantes para a deteccao e diagnostico
de anomalias congénitas durante o pré-natal.

Anamnese da gestante

A anamnese da gestante € uma das primeiras e mais importantes etapas para
identificar se o feto pode apresentar alguma anomalia congénita. E nesse momento que
a presenca ou exposicao da gestante a uma série de fatores de risco para anomalias
congénitas é investigada. Durante a anamnese podem ser identificados possiveis
fatores de risco para anomalias congénitas, alguns dos quais serao exemplificados
a seguir (Quadro 2).



QUADRO 2 Possiveis fatores de risco ou exposicoes de risco para anomalias congénitas que
podem ser identificados durante a anamnese® ™

doengas cronicas
INVESTIGAGAO DOS sindromes genéticas
ANTECEDENTES FAMILIARES anomalias congénitas

gemelaridade na familia

idade da gestante
peso e altura
ANTECEDENTES PESSOAIS pratica de atividades fisicas

vacinagoes prévias (ex.: rubéola, febre amarela,
entre outras)

doencas cronicas preexistentes

CARACTERISTICAS SOCIO- raga/cor
-DEMOGRAFICAS DA GESTANTE escolaridade

CONSANGUINIDADE NA FAMILIA e o5 genliisres (pel @ i)

entre os antecedentes (avos etc.)
namero de gestagoes prévias
namero de abortos ou natimortos
> tipo(s) de parto

ANTECEDENTES OBSTETRICOS P (s) ) P
gemelaridade

diagnostico de anomalias congénitas

evolugao do nascido vivo para 6bito

uso de medicamentos

" consumo de alcool
EXPOSICAO A AGENTES

TERATOGENICOS NA GESTACAO tabagismo
uso de drogas ilicitas

infecgdes (ex.: por algum dos Z-STORCH)
EXPOSI(;AO OCUPACIONAL

. solventes
A AGENTES QUIMICOS V. )
NA GESTAGAO pesticidas
EXPOSICAO OCUPACIONAL i
raio X

A RADIAGAO NA GESTAGCAO

Z-STORCH: virus Zika, sifilis, toxoplasmose, rubéola, citomegalovirus e herpes simplex.

Tais informacoes devem constar no Cartao da Gestante, uma vez que podem alertar
os demais profissionais de salde que realizam o acompanhamento pré-natal.
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@ Idade materna

Sabe-se que a idade materna representa um importante fator de risco para prema-
turidade, complicagdes da gestacdo (ex.: placenta prévia e descolamento pre-
maturo de placenta) e anomalias congénitas.® Em relacao as anomalias, a idade
materna avancada, considerada a partir dos 35 anos de idade, esta relacionada
a maior risco do feto apresentar algumas sindromes cromossdmicas frequentes,
como a sindrome de Down (codigo CID-10: Q90) e outras anomalias numéricas, como
as trissomias dos cromossomos 13 (sindrome de Patau - Q91) e 18 (sindrome de
Edwards - Q91), as quais cursam frequentemente com cardiopatias congénitas
(Q20-Q28) e outros tipos de anomalias congénitas.

Além disso, a idade materna jovem, especialmente inferior a 20 anos, representa
um dos principais fatores de risco para a gastrosquise (Q79.3), um tipo de defeito
de parede abdominal.®

Assim, os profissionais de salide que acompanham a gestante no pré-natal devem
estar atentos e investigar a possivel presenca de anomalias congénitas em fetos
de gestantes jovens ou com idade avangada.

@ Gestagoes miiltiplas

A gestacao de dois ou mais fetos pode representar um risco aumentado de diversas
complicagdes em comparagao as gestacoes Unicas, como restricao de crescimento
intrauterino e anomalias congénitas. Por isso, os profissionais de salde responsaveis
pelo acompanhamento pré-natal devem monitorar essa possibilidade para que,
eventualmente, realizem o diagndstico oportuno. O Gnico exame que permite o
diagnostico de gestacao gemelar precocemente é o ultrassom, com a vantagem
adicional de poder determinar a existéncia de placenta Gnica ou duas ou mais
placentas nas gesta¢oes maltiplas.®

Exame fisico e exames laboratoriais de rotina
no pré-natal

Durante a realizagao dos exames de rotina no pré-natal, & possivel identificar alteracoes
ou situagoes de risco para o feto. Durante o exame fisico da gestante, a identificacao
de alteracoes na ausculta dos batimentos cardiacos fetais e nos movimentos fetais
pode levantar a suspeita de anomalias cardiacas ou do sistema nervoso central.
A alteracao da medida da altura uterina também pode levar a suspeita de oligodramnio
ou polidramnio, ambos potencialmente relacionados com anomalias congénitas.’

Secretaria de Vigilancia em Satde | MS



Além do exame fisico, a realizacdo de exames de triagem para Z-Storch (virus Zika, sifilis,
toxoplasmose, rubéola, citomegalovirus, herpes simplex), virus da imunodeficiéncia
humana (HIV) e outros agentes infecciosos potencialmente teratogénicos permite
a identificacao de infecgdes gestacionais que podem resultar em desfechos adversos
no feto ou no recém-nascido.’

@ Exames de imagem e complementares

Durante a gestacao, alguns exames de imagem e complementares podem ser reali-
zados caso haja suspeita de complicagdes com o feto, seja por historico familiar,
pessoal e obstétrico da gestante ou devido a presenca/exposicao a fatores de risco
para anomalias congénitas.

Entre os exames de imagem, a ultrassonografia obstétrica € comumente realizada
na gestacao para a determinacao da idade gestacional e para a deteccao precoce
de gestagoes maltiplas. Nesse exame é possivel a deteccao de diversos tipos
de anomalias congénitas, tais como defeitos de tubo neural, defeitos de parede
abdominal, entre outros. Na ultrassonografia morfologica de primeiro trimestre, entre
a 112 e a 142 semanas de gestacao, é possivel avaliar o acimulo excessivo de fluido
na nuca do feto (translucéncia nucal), o qual pode ser indicativo da presenca de
alteracoes cromossdmicas, como a sindrome de Down. Destaca-se, no entanto, que
esse @ um dado de triagem e o diagnostico de alteragdes cromossdmicas requer
exames complementares.™

Outros exames de imagem que podem ser realizados, conforme a suspeita, sao:
ultrassonografia morfologica de segundo trimestre e ressonancia magnética.
A ultrassonografia morfologica destaca-se como um importante exame de triagem para
a deteccao de cardiopatias congénitas, por meio da deteccao da presenca das quatro
camaras e grandes vasos. Com base nos resultados desse exame ou na historia materna
sugestiva de risco para cardiopatias congénitas, a realizacao de ecocardiografia fetal
pode ser indicada. Ainda, a ultrassonografia morfologica permite a detecgao de outras
anomalias congénitas maiores ou achados anormais como oligo ou polidramnio.
A ressonancia magnética, por sua vez, auxilia principalmente no esclarecimento de
anomalias que envolvem o sistema nervoso central**

Guia pratico | Diagnostico de anomalias congénitas no pré-natal e ao nascimento



Além de ser indicada com base em achados da ultrassonografia morfologica, a eco-
cardiografia fetal costuma ser indicada especificamente para gestantes:

com diabetes mellitus ou lipus eritematoso sistémico;
em uso de anticonvulsivantes;

expostas a infeccoes que podem levar a ocorréncia de anomalias congénitas,
como a infecgao pelo virus da rubéola;

que possuem familiares de primeiro grau com alguma cardiopatia congénita, ou
que realizaram reproducao assistida;

cujo feto apresente alteragoes cromossomicas; taquicardia/bradicardia; macros-
sémicos; ou com hidropsia fetal (acimulo de liquidos em orgados ou partes do
corpo do feto).

Outros exames complementares sao a triagem do soro materno; o teste pré-natal
ndo invasivo (NIPT), que detecta o DNA fetal livre na circulagdo materna e auxilia
na identificacao de alteracdes cromossdmicas, por exemplo. Os procedimentos
invasivos para obtengao de amostra fetal incluem a amniocentese ou pung¢ao de
vilosidades corionicas, para avaliagao genética de sindromes e outras doencas do feto.
A amniocentese pode ser realizada a partir da 162 semana de gestacao e a bidpsia
de vilosidades coridnicas tao precoce quanto 11 semanas.
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EXAME FISICO DO NASCIDO VIVO

0 exame fisico do nascido vivo consiste em uma avaliagao fisica minuciosa do
individuo, por meio de uma série de técnicas. E recomendado que este exame seja
realizado entre 12 e 24 horas apos o nascimento, sendo avaliados detalhadamente
todos os segmentos corporais do nascido vivo.

A Secretaria de Atencdo Primaria a Salde (Saps) desenvolveu um guia para os profis-
sionais de salide acerca da Atencao a Saliide do Recém-Nascido, no qual sao descritos
diversos aspectos desse importante exame, bem como a forma que ele deve ser
realizado.’ Este documento pode ser encontrado no endereco eletronico: https://
bit.ly/3F3smCt. Em virtude disso, no atual documento serdao destacados aspectos
especificos do exame fisico do nascido vivo, os quais podem auxiliar na detec¢ao
e no diagnostico de anomalias congénitas.

Destaca-se, inicialmente, que a cuidadosa observagao do nascido vivo, mesmo
sem toca-lo, ja permite que diversas informacoes sejam obtidas, entre as quais
a identificacao e o diagnostico de anomalias congénitas morfologicas e faces tipicas
de algumas sindromes (como a sindrome de Down - Q90, entre outras). No entanto,
salienta-se que o exame deve ser realizado incluindo a inspecao, a palpacgao,
a percussao e a ausculta do nascido vivo, sendo conduzido, preferencialmente, no
sentido externo para o interno e craniocaudal.’

Com base nos achados do exame fisico do nascido vivo, as anomalias congénitas
identificadas devem ser descritas detalhadamente na Declaragao de Nascido Vivo
(DNV), cujo preenchimento é abordado no topico 6 deste Guia.


https://bit.ly/3F3smCt
https://bit.ly/3F3smCt

Q Pele

Durante a avaliagao da pele do nascido vivo, diversas caracteristicas devem ser aten-
tamente observadas, entre as quais textura, cor, umidade, presenca de anomalias
congénitas, entre outras.’

A cianose, que consiste na coloragao azulada da pele, é relativamente comum nos
nascidos vivos, especialmente nas extremidades. No entanto, a cianose central
é preocupante e pode estar associada a alteragoes ou doencas cardiorrespiratorias,
incluindo cardiopatias congénitas (Q20-Q28).°

A presenca de hemangiomas (tumor vascular benigno - D18.0) pode ter significado
patologico, especialmente quando localizados em segmento cefalico e face, com
coloracao vinhosa, ou no caso de hemangiomas cavernosos, compostos de elementos
vasculares maduros e grandes. Da mesma forma, a presenca de nevus, manchas
hipocromicas ou hipercromicas também pode ter significado patologico, especialmente
quando associados as outras anomalias congénitas.’

@ Esqueleto e articulagoes

A presenca de alteragoes dsseas e inadequacoes de mobilidade do nascido vivo devem
ser avaliadas cuidadosamente.’

A polidactilia (Q69) consiste na presenca de dedos adicionais nas maos ou pés.
A mais comum é a presenca nas maos de dedo extranumerario fixado na face lateral
da segunda ou terceira falange do dedo minimo (polidactilia pos-axial) ou ao lado
do polegar (polidactilia pré-axial). Outras anomalias nos membros como sindactilia
(Q70) (dedos unidos), aracnodactilia (Q87.4) (dedos muito longos), clinodactilia (Q74.0)
(dedos desviados do eixo), agenesias (de radio, fémur, tibia, Gmero etc.) também
devem ser observadas.’

No exame fisico das maos, devem-se observar também as pregas palmares. Em
situacdes de hipotonia fetal, como na sindrome de Down (Q90), observa-se uma
prega palmar transversal Gnica em ambas as maos, muitas vezes associada a auséncia
de prega falangiana no quinto quirodactilo (dedo minimo).°

No exame dos pés, deve-se avaliar seu posicionamento para a possivel deteccao
de pés tortos. No caso do pé torto posicional, o examinador, com manobra delicada,
pode corrigir a posi¢ao do pé. Ja no caso do pé torto congénito (Q66), sera necessario
o tratamento ortopédico.’
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0 movimento das articulagoes também deve ser avaliado, considerando que sua
limitacdo pode configurar a ocorréncia de artrogripose congénita maltipla (Q74.3).
Além disso, a articulagao coxofemoral deve receber atencao especial para que se
exclua a presenca de displasias no desenvolvimento do quadril (Q65).°

Ainda, fazendo parte do exame osteoarticular, deve-se inspecionar ou palpar a linha
média da coluna vertebral na busca de anomalias congénitas, tais como espinha bifida
(Q05), iniencefalia (Q00.2), craniorraquisquise (Q00.1) (anomalias oriundas de defeitos
no fechamento do tubo neural), entre outras.’

Cranio

A afericao do perimetro cefalico deve ser realizada com fita métrica inextensivel,
passando pela glabela e proeminéncia occipital. Essa medida, juntamente com o peso,
0 comprimento, o sexo e a idade gestacional do nascido vivo, devem ser lancados
nos graficos de crescimento do Intergrowt-21st (https://bit.ly/3F814uT), para avaliar
se a medida do perimetro cefalico encontra-se dentro dos valores esperados ou se
esta desviando, como nos casos de microcefalia (Q02) (medida do perimetro cefalico
inferior a menos 2 desvios-padrao da média) e microcefalia grave (Q02) (medida inferior
a menos 3 desvios-padrao da média).>*

Deve-se atentar também para a deteccao do 0sso occipital achatado ou proeminente.
0 achatamento occipital, por exemplo, pode ocorrer em funcao de braquicefalia
(anomalia congénita causada devido a juncdo prematura das suturas cranianas),
comumente presente em casos de sindrome de Down (Q90). Ja a proeminéncia do
0ss0 occipital por estar associada a casos de microcefalia (Q02) devido a infeccao
congénita pelo virus Zika®

Durante a palpacao das fontanelas, deve-se atentar para a deteccao de fontanela
posterior aumentada’® Destaca-se também que a fontanela bregmatica abaulada
sugere aumento da pressao intracraniana, como em casos de hidrocefalia (Q03), entre
outras complicagoes.’

Na avaliacao das suturas, deve-se atentar para a sutura metopica proeminente
e sutura lambdoide grande, que podem levar a suspeita de determinadas condicoes
como hipotireoidismo congénito, sindrome de Down (Q90), entre outras sindromes.**
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@ Olhos

Deve-se observar a distancia entre os olhos do nascido vivo, entre os cantos internos
das palpebras (distancia intercantal interna), a posicdo da fenda palpebral e a presenca
de sobrancelhas, cilios e epicanto. A fenda palpebral obliqua para cima, por exemplo,
pode ser indicativa de sindrome de Down (Q90), enquanto para baixo esta presente
em outras sindromes.’

Na avaliacao da esclera, ao perceber a ocorréncia da cor azul mais intensa em nascidos
vivos pré-termo, deve-se investigar a possibilidade da osteogénese imperfeita (Q78.0).
Além disso, por meio do “teste do olhinho” devem-se pesquisar catarata congénita
(Q12.0), glaucoma congénito (Q15.0), entre outras anomalias e alteracdes oculares.’

@ Orelhas

Fossetas e apéndices pré-auriculares podem ser observados e muitas vezes estao
associados a perda auditiva, sendo importante a realizacao do teste da orelhinha por
emissao otoacistica. Anomalias de orelhas, como microtias (Q17.2) de grau variado,
também podem ser observadas em anomalias do primeiro arco branquial e podem
fazer parte de algumas sindromes genéticas.’

@ Nariz

Anomalias congénitas no nariz geralmente envolvem defeitos intrinsecos do osso do
nariz, sendo comuns em sindromes cromossomicas, como na sindrome de Edwards
(Q91) (trissomia do 18) e sindrome de Down (Q90).° Deve-se observar ainda a raiz
nasal achatada, a hipoplasia de asas, as narinas antevertidas e a distancia nasolabial
aumentada®

@ Boca

Os labios do nascido vivo devem ser avaliados considerando espessura (fino ou grosso),
presenca de fendas, depressoes e fossetas. Fenda labial (Q36) pode ser observada
tanto unilateralmente quanto bilateralmente. A avaliacao do palato deve ser feita por
inspecdo e nao por palpacao, sendo possivel a identificacdo de fenda palatina (Q35).
Ambas, fenda labial com fenda palatina (Q37), também podem ocorrer.
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A mandibula pequena ou micrognatia deve ser também observada, podendo representar
um sinal de alerta para dificuldade respiratoria e dificuldade de amamentacao.

No exame do tamanho e da mobilidade da lingua, a identificagdo da macroglossia
pode ser sugestiva de algumas sindromes.’

@ Pescoco

A presenca de pele redundante na nuca pode estar associada a sindrome de Down
(Q90), e na parte lateral (o chamado pescoco alado) a sindrome de Turner (Q96).°
A restricao da mobilidade e o encurtamento do pesco¢o também devem ser avaliados,
sendo caracteristicas indicativas de algumas sindromes, por exemplo.

@ Torax

Durante a avaliacao do torax do nascido vivo, a identificacao de uma assimetria
pode representar a presenca de alguma cardiopatia congénita (Q20-Q28), anomalia
pulmonar, da coluna e do arcabouco costal.’ Além disso, deve-se observar também
a presenca de saliéncia ou depressao na regiao esternal, que também podem estar
presentes em algumas sindromes.

@ Aparelho respiratorio

0 exame do sistema cardiorrespiratorio deve ser realizado quando o nascido vivo
estiver calmo, uma vez que o choro costuma alterar os parametros avaliados. A ins-
pecao, palpagao, percussao e ausculta devem ser feitas em toda a area de extensao do
parénquima pulmonar. A detecgao de assimetrias pode indicar anormalidades, entre
as quais a presenca de anomalias congénitas nos 6rgaos internos. Ainda, a presenca
de taquipneia ou estertores na ausculta podem ser indicativas de alguma cardiopatia
congénita (Q20-Q28).°

@ Aparelho cardiocirculatorio

Durante o exame do aparelho cardiocirculatorio, a deteccao de frémito é sugestiva
de alguma cardiopatia congénita (Q20-Q28), especialmente se associado ao sopro.’

Ainda no exame fisico com foco cardiovascular, deve-se buscar achados compativeis
com o diagnostico de cardiopatia congénita cianotica, como aumento do figado,
turgéncia jugular, além da cianose. Algumas cardiopatias congénitas podem se
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apresentar com sinais sugestivos de insuficiéncia cardiaca congestiva, como taquipneia,
disfuncao respiratoria, crepitantes na ausculta pulmonar, dificuldade para mamar,
bem como pele fria e palida e diminuicao de pulsos periféricos. Durante a ausculta
cardiaca, realizada quando o nascido vivo esta calmo, a presenca de terceira e quarta
bulhas (galope) pode ser indicativo de cardiopatias congénitas (Q20-Q28).°

No nascido vivo prematuro, pulsos cheios podem indicar persisténcia do canal
arterial, enquanto pulsos femorais débeis ou ausentes podem indicar a coarctagao
da aorta.®

Deve-se também realizar o “teste do coragaozinho” para se excluir a presenca de
cardiopatias criticas que descompensam e que geralmente necessitam de algum
procedimento ainda nos primeiros 30 dias de vida.

A presenca de qualquer um desses sinais clinicos sugestivos de cardiopatia deve
ser melhor investigada por meio de ecocardiografia e avaliacao com cardiologista
pediatrico, para diagnostico mais especifico acerca do tipo de cardiopatia congénita
presente no individuo, bem como necessidade de intervencao cirlrgica.

@ Abdome

Durante o exame fisico do abdome, a deteccao de artéria umbilical Gnica associada
a outras anomalias congénitas pode indicar a presenca de anomalias renais ou
sindromes genéticas. Na inspecao, é possivel também observar a detec¢ao de defeitos
da parede abdominal, como a onfalocele (também chamada de exonfalia - Q79.2)
e a gastrosquise (Q79.3), que sdo anomalias congénitas que consistem na herniacao
de estruturas da cavidade abdominal através desses defeitos da parede abdominal.®

@ Aparelho geniturinario

Durante o exame da genitalia, podem ser identificadas anomalias na saida da uretra.
A hipospadia (Q54), por exemplo, é caracterizada pela presenca do orificio de saida
da uretra na face ventral do pénis. Ja a presenga do orificio na face dorsal do pénis
caracteriza a epispadia (Q64.0).°

Ainda considerando o 6rgao genital masculino, a ndao palpagao dos testiculos na bolsa
escrotal pode representar criptorquidia (Q53). Quando a criptorquidia é bilateral e
associada a bolsa escrotal hipoplasica e pénis pequeno (<2,5 cm no RN a termo),
suspeita-se de sexo indeterminado ou pseudo-hermafroditismo (Q56).°
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Em genitalia aparentemente feminina, a presenca de nodulos em topografia de grandes
labios, fusdes labiais e aumento do clitoris também podem ser sugestivos de sexo
indeterminado ou pseudo-hermafroditismo (Q56).

@ Anus

0 exame do orificio anal deve ser feito obrigatoriamente, podendo-se detectar
anomalias anorretais e fistulas. Além disso, € importante estar atento para a eliminacao
de meconio pela uretra, perineo ou vagina.®
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ANOMALIAS CpNGENITAS PRIORITARIAS
PARA A VIGILANCIA AO NASCIMENTO

A fim de aprimorar e fortalecer o diagnostico das anomalias congénitas que compoem
0s grupos prioritarios para a vigilancia ao nascimento, a seguir sera apresentada
uma descricao detalhada de cada uma delas.

Defeitos de tubo neural

Os defeitos de fechamento do tubo neural sao provenientes de problemas ou falhas
do processo de embriogénese até o 29° dia de vida embrionaria® Esse grupo de
anomalias congénitas envolve malformagoes do encéfalo e medula, as quais podem
comprometer pele, misculos, 0ssos e partes moles adjacentes em geral.®

Tais anomalias podem ser diagnosticadas no pré-natal, por meio da ultrassonografia
obstétrica. Dependendo dos achados na ultrassonografia obstétrica, testes genéticos
e ressonancia magnética fetal sao recomendados. Ao nascimento, o diagnostico dessas
anomalias, especialmente das anomalias “abertas”, & bastante facil, por se tratar
de uma lesdo visivel. Ainda, exames complementares de imagem do nascido vivo
auxiliam na caracterizagao clinica dessas anomalias, como radiografias, tomografias
e ressonancia magnética.®

Anencefalia e malformacoes similares (Q00)

Anencefalia (Q00.0) - auséncia total ou parcial do cérebro, juntamente com a
auseéncia total ou parcial da abobada craniana e da pele de cobertura’

Craniorraquisquise (Q00.1) - presenca de anencefalia com defeito contiguo da
coluna sem meninges cobrindo o tecido neural (raquisquise).’

Iniencefalia (Q00.2) - defeito raro e complexo do tubo neural caracterizado
por retroflexao extrema da cabeca, variavelmente combinado com raquisquise
da coluna cervical e toracica e, mais raramente, com encefalocele occipital.
Na iniencefalia, o cranio esta sempre fechado.



Encefalocele (Q01)

Herniacao do tecido cerebral, geralmente coberto por meninges.’

Encefalocele frontal (Q01.0) - herniagdo do tecido cerebral através de um defeito
no osso frontal.

Encefalocele nasofrontal (Q01.1) - herniacdo do tecido cerebral através de uma
abertura entre 0 0sso frontal e 0s 0ssos nasais e etmoidais.

Encefalocele occipital (Q01.2) - herniacdo do tecido cerebral através de uma
abertura no osso occipital.

Encefalocele de outras localizacdes (Q01.8) - herniacdo do tecido cerebral através
de uma abertura em um dos ossos parietais ou de uma das orbitas ou de uma
abertura na regiao nasal.

Encefalocele ndo especificada (Q01.9).

Espinha bifida (Q05)

Protrusdao das meninges e/ou medula espinhal através de uma abertura na coluna
vertebral. Pode ser aberta, com ou sem cobertura de membrana; ou fechada, coberta
por pele de aparéncia normal. Nos casos de espinha bifida oculta, a suspeita ocorre
devido a presenca de depressoes e fossetas sacrais, manchas e tufos de pelos.
A espinha bifida pode ser associada ou nao a hidrocefalia, embora isso possa nao
ser imediatamente obvio ao nascimento.”

Espinha bifida cervical com hidrocefalia (Q05.0).

Espinha bifida toracica com hidrocefalia (Q05.1).

Espinha bifida lombar com hidrocefalia (Q05.2).

Espinha bifida sacral com hidrocefalia (Q05.3).

Espinha bifida cervical sem hidrocefalia (Q05.5).

Espinha bifida toracica sem hidrocefalia (Q05.6).

Espinha bifida lombar sem hidrocefalia (Q05.7).

Espinha bifida sacral sem hidrocefalia (Q05.8).
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FIGURA 1 Fotos de criangas com anencefalia (Q00.0) (A); craniorraquisquise (Q00.1) (B);
iniencefalia (Q00.2) (C); encefalocele (Q01) (D); espinha bifida (Q05) (E)'s"

@ Microcefalia

A microcefalia pode ser classificada como primaria ou secundaria, dependendo
do seu aparecimento. E primaria quando esta presente ao nascimento e é proveniente
de problemas ou falhas na neurogénese, e secundaria quando aparece apos o nasci-
mento em fungao de problemas no desenvolvimento e maturagao dos neurdnios. Seu
diagnostico é feito por meio da medida do perimetro cefalico, sendo utilizada uma
curva de referéncia para a classificacao dessa medida. Atualmente, o uso das curvas
Intergrowth-21 é o mais recomendado (https://bit.ly/36qepBr).6
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Microcefalia (Q02)

Consiste da medida do perimetro cefalico abaixo de dois desvios-padrao da média
para a idade gestacional e para o sexo. A microcefalia grave é definida como a medida
do perimetro cefalico abaixo de trés desvios-padrao.’

FIGURA 2 Microcefalia (Q02) - Ilustracdo representando uma crianga com perimetro cefalico
normal, outra com microcefalia e outra com microcefalia grave (A); Fotos de criancas com
microcefalia (B)'s"

Bebé com cabega de Bebé com microcefalia Bebé com microcefalia grave
tamanho normal/tipico

Tamanho normal Tamanho normal
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@ Fendas orais

As fendas orais ou orofaciais sao anomalias congénitas craniofaciais que afetam as
cavidades orais e nasais. Ocorrem devido a formacao incompleta do labio e/ou palato.®

Elas podem ser diagnosticadas no pré-natal, por meio do exame de ultrassonografia,
ou ao nascimento. Para o diagnostico da fenda palatina, € importante a visualizagao
do palato, nao apenas a palpacgao.®

Fenda palatina (Q35)

Fenda do palato, que pode afetar o palato mole e/ou duro.’
Fenda do palato duro (Q351).
Fenda do palato mole (Q35.3).
Fenda do palato duro com fenda do palato mole (Q35.5).
Fenda da Gvula (Q35.7).

Fenda palatina ndo especificada (Q35.9).

Fenda labial (Q36)

Fenda do labio superior que pode estar associada a uma fenda da gengiva.’
Fenda labial bilateral (Q36.0).
Fenda labial mediana (Q36.1).
Fenda labial unilateral (Q36.9).

Fenda labial com fenda palatina (Q37)
Fenda do labio superior, associada a uma fenda do palato.’
Fenda do palato duro com fenda labial bilateral (Q37.0).
Fenda do palato duro com fenda labial unilateral (Q371).
Fenda do palato mole com fenda labial bilateral (Q37.2).
Fenda do palato mole com fenda labial unilateral (Q37.3).
Fenda dos palatos duro e mole com fenda labial bilateral (Q37.4).
Fenda dos palatos duro e mole com fenda labial unilateral (Q37.5).
Fenda do palato com fenda labial bilateral, ndo especificada (Q37.8).

Fenda do palato com fenda labial unilateral, ndo especificada (Q37.9).
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FIGURA 3 Fendas orais (Q35-Q37) - Fenda palatina - Q35 (A); Fenda labial - Q36 (B); Fenda labial
com fenda palatina - Q37 (C)*

Guia pratico | Diagnostico de anomalias congénitas no pré-natal e ao nascimento



@ Cardiopatias congénitas

As anomalias congénitas que envolvem o sistema cardiocirculatorio incluem alteragoes
estruturais do coragao e/ou dos seus vasos sanguineos. Fatores de risco maternos, como
doencas e exposicao a agentes teratogénicos, podem levar a suspeita de cardiopatias
congénitas. Nesses casos, exames de imagem, como a ultrassonografia morfologica,
podem ser realizados, preferencialmente entre a 249 e a 282 semana gestacional.®

Ao nascimento, suspeita-se da presenca de cardiopatias congénitas no nascido vivo
caso sejam detectadas, durante o exame fisico, alteragoes na ausculta cardiaca,
como sopros® Além disso, sao possiveis sinais indicativos de defeitos do lado direito
do coracao: cianose, hepatomegalia, edema de membros inferiores, sofrimento
respiratorio e geméncia; bem como sinais de defeitos do lado esquerdo: taquipneia,
precordio hiperdinamico, ritmo de galope, terceira bulha, diferencial de pulsos
e pressao e choque.®

Caso haja suspeita de cardiopatia congénita, &€ importante a realizacao de exames
complementares no nascido vivo, como radiografia de torax, eletrocardiograma
e ecocardiografia.t®

Malformacoes congénitas das camaras e das comunicagoes
cardiacas (Q20)

Tronco arterial comum (Q20.0).

Ventriculo direito com dupla via de saida (Q20.1).

Ventriculo esquerdo com dupla via de saida (Q20.2).

Comunicagao ventriculo-atrial discordante (Q20.3).

Ventriculo com dupla via de entrada (Q20.4).

Comunicagao atrio-ventricular discordante (Q20.5).

Isomerismo dos apéndices atriais (Q20.6).

Outras malformagOes congénitas das camaras e das comunicagdes cardiacas (Q20.8).

Malformacao congénita nao especificada das camaras e das comunicagoes cardiacas
(Q20.9).
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Malformagdes congénitas dos septos cardiacos (Q21)

4

4

4

FIGURA 4 Comunicagao interventricular (Q21.0)¢

Comunicacao interventricular (Q21.0).
Comunicacao interatrial (Q21.1).
Comunicacao atrioventricular (Q21.2).

Comunicacao aortopulmonar (Q21.4).

Tetralogia de Fallot (Q21.3).

Outras malformagdes congénitas dos septos cardiacos (Q21.8).

Malformacdo congénita ndo especificada de septo cardiaco (Q21.9).

AD. Atrio Direito

VD. Ventriculo Direito
AE. Atrio Esquerdo

VE. Ventriculo Esquerdo

VCS. Veia Cava Superior

VCI. Veia Cava Inferior

APP. Artéria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VT. Valvula Tricdspide
VM. Valvula Mitral
VP. Valvula Pulmonar
VA. Valvula Adrtica

1. Conoventricular, mal-alinhado
2. Perimembranoso

3. Entrada

4. Muscular
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FIGURA5 Comunicagdo interatrial (Q21.1)°

AD. Atrio Direito

VD. Ventriculo Direito
AE. Atrio Esquerdo

VE. Ventriculo Esquerdo

VCS. Veia Cava Superior
VCl. Veia Cava Inferior
APP.

Artéria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VT. Valvula Tricdspide
VM. Valvula Mitral

FIGURA 6 Comunicagao atrioventricular (Q21.2)

AD. Atrio Direito

VD. Ventriculo Direito
AE. Atrio Esquerdo

VE. Ventriculo Esquerdo

VCS. Veia Cava Superior

VCI. Veia Cava Inferior

APP. Artéria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VAVC. Valva Atrioventricular Comum
VP. Valva Pulmonar
VAo. Valva Aortica
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FIGURA7 Tetralogia de Fallot (Q21.3)¢

AD. Atrio Direito

VD. Ventriculo Direito
AE. Atrio Esquerdo

VE. Ventriculo Esquerdo

VCS. Veia Cava Superior

VCI. Veia Cava Inferior

APP. Artéria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VT. Valvula Tricispide
VM. Valvula Mitral
VP. Valvula Pulmonar
VA. Valvula Adrtica

Malformacoes congénitas das valvas pulmonar e triciispide (Q22)

4

4

4

Atresia da valva pulmonar (Q22.0).

Estenose congénita da valva pulmonar (Q22.1).

Insuficiéncia congénita da valva pulmonar (Q22.2).

Outras malformagdes congénitas da valva pulmonar (Q22.3).
Estenose congénita da valva tricispide (Q22.4).

Anomalia de Ebstein (Q22.5).

Sindrome do coracdo direito hipoplasico (Q22.6).

Outras malformagdes congénitas da valva tricispide (Q22.8).

Malformacdo congénita ndo especificada da valva tricispide (Q22.9).
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FIGURA 8 Sindrome do coragdo direito hipoplasico (Q22.6)°

Atresia TricOspide

AD. Atrio Direito

VD. Ventriculo Direito
AE. Atrio Esquerdo

VE. Ventriculo Esquerdo

VT. Valvula Tricispide
VM. Valvula Mitral
VA. Valvula Adrtica
VP. Valvula Pulmonar

APP. Artéria Pulmonar Principal
Ao. Aorta

VCS. Veia Cava Superior

VCI. Veia Cava Inferior

Valvula Tricispide Atrética
Ventriculo Direito Pequeno

CIA. Comunicacao Interatrial
DSV. Defeito Septal Ventricular
PCA. Canal Arterial Patente

Malformagoes congénitas das valvas aortica e mitral (Q23)
» Estenose congénita da valva adrtica (Q23.0).
» Insuficiéncia congénita da valva adrtica (Q231).
» Estenose mitral congénita (Q23.2).
» Insuficiéncia mitral congénita (Q23.3).
» Sindrome do coracdo esquerdo hipoplasico (Q23.4).
» Outras malformagdes congénitas das valvas adrtica e mitral (Q23.8).

» Malformagdo congénita ndo especificada das valvas aortica e mitral (Q23.9).

Outras malformagoes congénitas do coracao (Q24)
» Dextrocardia (Q24.0).
» Levocardia (Q24.1).
» Cor triatriatum (Q24.2).
» Estenose do infundibulo pulmonar (Q24.3).
» Estenose subaodrtica congénita (Q24.4).

» Malformagdes dos vasos coronarios (Q24.5).
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» Bloqueio congénito do coracgdo (Q24.6).
» Outras malformagdes congénitas especificadas do coragao (Q24.8).

» Malformagdo ndo especificada do coragdo (Q24.9).

Malformacoes congénitas das grandes artérias (Q25)

Permeabilidade do canal arterial (Q25.0).

v

v

Coartacao da aorta (Q251).
Atresia da aorta (Q25.2).

v

Estenose da aorta (Q25.3).

v

v

Outras malformagdes congénitas da aorta (Q25.4).

v

Atresia da artéria pulmonar (Q25.5).

v

Estenose da artéria pulmonar (Q25.6).

v

Outras malformagbes congénitas da artéria pulmonar (Q25.7).

v

Outras malformagdes congénitas das grandes artérias (Q25.8).

v

Malformacdo congénita ndo especificada das grandes artérias (Q25.9).

FIGURA 9 Coartagao da aorta (Q25.1)°

Coarctacao da aorta

Parede da aorta
se a coarctagao
nao esta
presente

AD. Atrio Direito

VD. Ventriculo Direito
AE. Atrio Esquerdo

VE. Ventriculo Esquerdo

VT. Valvula Tricispide
VM. Valvula Mitral
VP. Valvula Pulmonar
VA. Valvula Adrtica

VCl. Veia Cava Inferior
APP. Artéria Pulmonar Principal
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Malformagdes congénitas das grandes veias (Q26)
Estenose congénita da veia cava (Q26.0).
Persisténcia da veia cava superior esquerda (Q26.1).
Comunicacgao venosa pulmonar anormal total (Q26.2).
Comunicacgao venosa pulmonar anormal parcial (Q26.3).
Comunicacao venosa pulmonar anormal nao especificado (Q26.4).
Comunicacao venosa portal anormal (Q26.5).
Fistula entre a veia porta e a artéria hepatica (Q26.6).
Outras malformagdes congénitas das grandes veias (Q26.8).

Malformacdo congénita ndo especificada de grande veia (Q26.9).

Outras malformacgoes congénitas do sistema vascular periférico
(Q27)

Auséncia congénita e hipoplasia da artéria umbilical (Q27.0).

Estenose congénita da artéria renal (Q271).

Outras malformagdes congénitas da artéria renal (Q27.2).

Malformacdo artério-venosa periférica (Q27.3).

Ectasia venosa (flebectasia) congénita (Q27.4).

Outras malformagdes congénitas especificadas do sistema vascular periférico
(Q27.8).

Malformacdo congénita nao especificada do sistema vascular periférico (Q27.9).

Outras malformacoes congénitas do aparelho circulatorio (Q28)
Malformacdo arteriovenosa de vasos pré-cerebrais (Q28.0).
Outras malformagdes dos vasos pré-cerebrais (Q28.1).
Malformacdo arteriovenosa dos vasos cerebrais (Q28.2).
Outras malformagdes dos vasos cerebrais (Q28.3).
Outras malformagdes congénitas especificadas do aparelho circulatorio (Q28.8).

Malformacdo congénita nao especificada do aparelho circulatorio (Q28.9).
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@ Defeitos de parede abdominal

Os defeitos congénitos da parede abdominal consistem na protrusao de 6rgaos intra-
abdominais, especialmente intestino. Durante o pré-natal, a ultrassonografia obstétrica
€ o método de escolha para o diagnostico destas anomalias, podendo ser realizada a
partir do final do primeiro trimestre. Ainda, a elevagao de alfa-fetoproteina € observada
em ambas as anomalias citadas a seguir (exonfalia e gastrosquise).t

Exonfalia (onfalocele) (Q79.2)

Herniacao de estruturas da cavidade abdominal através de defeito na parede
abdominal na regiao de insercao do cordao umbilical, sendo revestida por um saco
membranoso constituido por peritonio e amnio.®

Gastrosquise (Q79.3)

Herniagao de estruturas da cavidade abdominal, especialmente intestino, através
de defeito na parede abdominal em regido lateral ao umbigo (a direita em 95%
dos casos).5
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FIGURA 10 Defeitos de parede abdominal (Q79.2 e Q79.3) - exonfalia (onfalocele) (Q79.2) (A);
gastrosquise (Q79.3) (B)*

ONFALOCELE

Orgdos cobertos por
uma membrana fina

(que pode ser rompida)
Central atravées

doanel umbilical

GASTROSQUISE

Orgdos ndo cobertos

Lateral a0 umbigo por membrana

(geralmente a direita)
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@ Defeitos de membros

As anomalias congénitas que envolvem os membros apresentam amplo espectro
fenotipico, incluindo desde o acometimento de dedos das maos e pés até a auséncia
completa ou parcial de um membro. O periodo critico de desenvolvimento dos
membros, considerando exposigoes a fatores de risco ambientais, abrange do 242 ao
362 dia apos a fertilizagao.®

O diagnostico dessas anomalias pode ser feito tanto no pré-natal, por meio de
ultrassonografia obstétrica, quanto no nascimento, por meio do exame fisico do
nascido vivo.

Deformidades congénitas do pé (Q66)
Também conhecidas como “pé torto congénito”, costumam ocorrer devido a falta
de movimentacdo adequada durante a gestacdo. E caracteristica a presenca das
seguintes alteracoes: pé cavo; pé com sua por¢ao anterior em adugao e posterior
vara; e o tornozelo equino.®

Pé torto equino varo (Q66.0).

Pé torto calcaneo varo (Q66.1).

Metatarso varo (Q66.2).

Outras deformidades congénitas dos pés em varo (Q66.3).

Pé torto calcaneo valgo (Q66.4).

Pé chato congénito (Q66.5).

Outras deformidades congénitas dos pés em valgo (Q66.6).

Pé cavo (Q66.7).

Outras deformidades congénitas do pé (Q66.8).

Deformidade congénita ndo especificada do pé (Q66.9).
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FIGURA 11 Pé torto congénito - Q66 (A); Classificacdo conforme a fixacao do pé (antepé
e retropé) em rotacao para cima (supinato), desvio em direcdo a linha média (varo) e flexao

plantar (equino) (B)*®

Supinado

Varo

Equino
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Polidactilia (Q69)

Consiste na presenca de um digito supranumeérico, que pode estar presente de forma
completa ou parcial, podendo afetar apenas um membro ou mais, tanto nos membros

superiores quanto nos inferiores.®
» Dedo(s) da mao supranumerario(s) (Q69.0).
» Polegar(es) supranumerario(s) (Q69.1).
» Artelho(s) supranumerario(s) (Q69.2).

» Polidactilia ndo especificada (Q69.9).

FIGURA 12 Polidactilia (Q69)”
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Defeitos, por reducao, do membro superior (Q71)

Auséncia ou hipoplasia de um membro superior inteiro ou de parte dele, podendo
incluir ossos longos, metacarpos e falanges.®

» Auséncia congénita completa do(s) membro(s) superior(es) (Q71.0).

FIGURA 13 Amelia - Auséncia congénita completa do membro superior (Q71.0)*

» Auséncia congénita do brago e do antebrago, com mao presente (Q71.1).
» Auséncia congénita do antebrago e da mao (Q71.2).

» Auséncia congénita da méo e de dedo(s) (Q71.3).

» Defeito de reducao longitudinal do radio (Q71.4).

» Defeito de reducao longitudinal do cibito (ulna) (Q71.5).

» Mdo em garra de lagosta (Q71.6).

» Outros defeitos de reducao do membro superior (Q71.8).

» Defeito por redugdo do membro superior, ndo especificado (Q71.9).
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Defeitos, por reducao, do membro inferior (Q72)
Auséncia ou hipoplasia de um membro inferior inteiro ou de parte dele, podendo
incluir ossos longos, metatarsos e falanges.®

» Auséncia congénita completa do(s) membro(s) inferior(es) (Q72.0).

» Auséncia congénita da coxa e da perna com pé presente (Q721).

» Auséncia congénita da perna e do pé (Q72.2).

» Auséncia congénita do pé e de artelho(s) (Q72.3).

» Defeito por redugao longitudinal da tibia (Q72.4).

» Defeito por reducgao longitudinal da tibia (Q72.5).

» Defeito por reducao longitudinal do perdnio (fibula) (Q72.6).

» Pé bifido (Q72.7).

» Outros defeitos por reducgao do(s) membro(s) inferior(es) (Q72.8).

» Defeito ndo especificado por redugdo do membro inferior (Q72.9).

FIGURA 14 Amelia - Auséncia congénita completa do membro inferior (Q72.0)
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Defeitos por reducao de membro nao especificado (Q73)
Auséncia ou hipoplasia de um membro superior ou inferior inteiro ou de parte dele,
podendo incluir ossos longos, metacarpos, metatarsos e falanges.®

Auséncia congénita de membro(s) ndo especificado(s) (Q73.0).

Focomelia, membro(s) nao especificado(s) (Q731).

Outros defeitos por redugdo de membro(s) ndo especificado(s) (Q73.8).

FIGURA 15 Tipos de defeitos de membros por eixo e segmento envolvido: (A) auséncia
completa do membro (amélia); (B) defeito intercalar; (C) defeito transversal terminal;
(D) defeito longitudinal, pré-axial; (E) defeito longitudinal, central; (F) defeito longitudinal,
pés-axial; (G) longitudinal, pré e pos-axial®

' | A

! ¢

I/II! J /II)A v z'.nyé
C D

A B
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Artrogripose congénita maltipla (Q74.3)

Consiste na presenca de multiplas contraturas articulares que levam a limitagao da
movimentacao articular. Geralmente envolve os membros.

FIGURA 16 Artrogripose congénita maltipla (Q74.3)”

@ Defeitos de orgaos genitais

Os defeitos de 6rgaos sexuais (6rgaos genitais) externos geralmente resultam
de distlrbios na diferenciacao sexual.® A observacao e a palpagao do nascido vivo,
durante o exame fisico, permitem a deteccao de tais anomalias congénitas.

Hipospadia (Q54)
Abertura anémala da uretra (meato uretral) na face ventral do pénis, com ou sem
encurtamento ventral. O tipo de hipospadia depende de onde esta localizado o meato
uretral (Figura 17).6

» Hipospadia balanica (Q54.0).

» Hipospadia peniana (Q54.1).

» Hipospadia penoscrotal (Q54.2).

» Hipospadia perineal (Q54.3).

» Corda venérea congénita (Q54.4).

» Outras hipospadias (Q54.8).

» Hipospadia nao especificada (Q54.9).
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FIGURA 17 Nomenclatura da hipospadia (Q54) conforme localizacao da abertura da uretra (A);

fotos de casos de hispadias (Q54) (B)é
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Sexo indeterminado e pseudo-hermafroditismo (Q56)
Também chamado de ambiguidade genital, ocorre quando nao é possivel a imediata
determinacao do sexo fenotipico. Inclui ainda o hermafroditismo ou pseudo-herma-
froditismo feminino e masculino®

» Hermafroditismo nao classificado em outra parte (Q56.0).

» Pseudo-hermafroditismo masculino, ndo classificado em outra parte (Q56.1).

» Pseudo-hermafroditismo feminino, ndo classificado em outra parte (Q56.2).

» Pseudo-hermafroditismo nao especificado (Q56.3).

» Sexo indeterminado, ndo especificado (Q56.4).

FIGURA 18 Sexo indeterminado e pseudo-hermafroditismo (Q56)”

A sindrome de Down & uma condicao de origem genética que envolve uma série de
sinais clinicos detectaveis durante o pré-natal, o nascimento ou apos o nascimento.
Esta associada a idade materna avangada.

Durante o pré-natal, algumas caracteristicas observadas na ultrassonografia obstétrica
de primeiro e segundo trimestre podem indicar que o feto apresenta a sindrome de
Down. No primeiro trimestre, os sinais incluem o aumento da translucéncia nucal,
auséncia ou hipoplasia de osso nasal e alteragoes do fluxo sanguineo no ducto
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venoso e valva tricispide. No segundo trimestre, destaca-se a presenca de outras
anomalias, como cardiopatia e estenose duodenal, braquicefalia (achatamento do
didmetro anteroposterior do cranio), encurtamento do fémur ou encurvamento medial
do quinto dedo das maos (clinodactilia).®

Sindrome de Down (Q90)

Condicao de origem genética que consiste na presenca de trés copias do cromossomo 215

» Trissomia 21, ndo disjun¢do meidtica (Q90.0).
» Trissomia 21, mosaicismo (nao disjungdo mitotica) (Q90.1).
» Trissomia 21, translocagao (Q90.2).
» Sindrome de Down nao especificada (Q90.9).
FIGURA 19 Sindrome de Down (Q90) - ilustrago de sinais clinicos (A); foto de um caso com sinais

clinicos faciais (B); foto de um caso com maos pequenas, braquidactilia e prega de transicao
palmar (C)é"6

Braquicefalia —

Fissuras palpebrais

ascendentes

Perfil facial
g plano

Dobra epicantica

Boca aberta

coma lingua Pele
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FERRAMENTAS DE APOIO PARAO
DIAGNOSTICO DE ANOMALIAS CONGENITAS
NO NASCIDO VIVO

Além do monitoramento de novos casos de anomalias congénitas e respectiva
distribuicao espacial, a vigilancia de anomalias congénitas tem como objetivo auxiliar
na prevencao dessas anomalias e no encaminhamento oportuno dos individuos
afetados para os servicos de assisténcia.

0 diagnostico e a notificacao das anomalias congénitas nos sistemas de informacoes
oficiais destacam-se como componentes fundamentais do processo de vigilancia.
No entanto, sabe-se que o diagnostico de diversos tipos de anomalias congénitas
requer conhecimento especializado e, em alguns locais, recursos humanos e tecno-
logicos sao limitados.®

A fim de facilitar o diagnostico de anomalias congénitas ao nascimento, bem como sua
codificagao, alguns instrumentos foram desenvolvidos por equipes de especialistas
nessa tematica. Entre eles, destaca-se o Atlas de Anomalias Congénitas, elaborado pelo
Estudo Colaborativo Latino-Americano de Malformagoes Congénitas (Eclamc), o Manual
de referéncia rapido de anomalias congénitas e infec¢oes selecionadas (em inglés Quick
reference handbook of selected congenital anomalies and infections), elaborado pela
Organizagdo Mundial da Sadde (OMS), e o aplicativo Global Birth Defects, elaborado
pelo Comité Internacional para Ferramentas de Vigilancia de Anomalias Congénitas,
composto por membros da Europa, da América Latina, da Africa, da Asia e dos EUA,
em resposta a epidemia do virus Zika na América Latina.

0 Atlas de Anomalias Congénitas do Eclamc esta disponivel no seguinte enderego
eletronico: https://bit.ly/3EZeMjA. Nesse site, o profissional de salide pode buscar
pelo nome da anomalia, regiao do corpo ou codigo da 102 revisao da Classificacao
Estatistica Internacional de Doencas e Problemas Relacionados a Satde (CID-10) para
obter uma descricao mais detalhada, bem como imagens da anomalia.”

O Manual de referéncia rapido de anomalias congénitas e infeccoes selecionadas da
OMS esta disponivel, em inglés, no seguinte endereco eletronico: https://bit.ly/3s3qZPc.
Ele serve como uma ferramenta complementar para a vigilancia de anomalias


https://bit.ly/3EZeMjA
https://bit.ly/3s3qZPc

congénitas, com informacgoes para os gerentes de programas de vigilancia e para
os profissionais de salide da linha de frente, que fazem o diagnostico de anomalias
e infeccoes congénitas. Atualmente, este documento esta sendo traduzido para
o portugués pelo Ministério da Sadde.®

O Global Birth Defects € um aplicativo que esta disponivel para download nas lojas
Apple e Google Play. Ele contém descricao e fotos ilustrativas de quase 100 anomalias
congénitas, bem como um video sobre o exame do recém-nascido, fornecido pela
Organizacao Mundial da Sadde. Depois de fazer o download do aplicativo, & necessario
se registrar usando um codigo. Esse codigo determina qual versao do aplicativo estara
disponivel para utilizagao. Para acessar a versao basica, use o codigo XJNL.°
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NOTIFICAGAO DAS ANOMALIAS CONGENITAS

A notificagao de anomalias congénitas detectadas no nascido vivo deve ser realizada
por meio da Declaragdo de Nascido Vivo (DNV). A DNV é o documento padrao do
Sistema de Informacgdes sobre Nascidos Vivos (Sinasc), utilizado para a vigilancia
dessas condicoes no Brasil™

Caso haja deteccao de uma ou mais anomalias congénitas no nascido vivo, o profis-
sional de salde responsavel pelo exame fisico deve preencher os Blocos | e VI da DNV.
No Bloco I, temos o Campo 6 — Detectada alguma anomalia congénita? (Figura 20),
o profissional deve assinalar com um “X” a quadricula Sim.

Em seguida, no Bloco VI, denominado “Anomalia congénita” - Campo 41 (Figura 21),
o profissional deve descrever detalhadamente todas as anomalias congénitas
identificadas, sem tentativa de agrupa-las em sindromes ou de codifica-las. A codi-
ficacdo das anomalias congénitas descritas na DNV é feita, posteriormente, por
profissionais codificadores™

FIGURA 20 Bloco I da Declaragao de Nascido Vivo™

Bloco | - Identificagdo do recém-nascido

Este Bloco se destina a colher informagdes inerentes ao nascido vivo.

E\ Nome do Recém-nascido

Data e hora do nascimento

Data Hora Sexo
| | | | | | | ‘ . | [ M - Masculino [ F - Feminino [ 1 - ignorado

Peso ao nascer Indice de Apgar D alguma ?
‘ ‘ l ‘ Caso afirmativo, usar o bloco anomalia congénita para descrevé-las
| | | em gramas | 1° minuto 5° minutol

10 sim 2[] Nao 9[] ignorado




FIGURA 21 Bloco VI da Declaracao de Nascido Vivo™

=)

BLOCO VI - Anomalia congénita
Este Bloco, com apenas um campo e de natureza descritiva, serd preenchido quando o Campo 6 do Bloco |
estiver preenchido - opgdao “1. Sim”. Nele serdo informadas as anomalias congénitas verificadas pelo

responsavel pelo parto.

[ o todas as

Ao preencher a DNV, recomenda-se que o profissional de salde priorize por uma
linguagem simples e de facil compreensao, para evitar erros de nomenclatura:®

Para o registro de defeitos de tubo neural, descreve-se a localizacao do defeito
ao longo do neuroeixo e se ele é do tipo aberto ou fechado. Anomalias menores
também devem ser incluidas, como fossetas sacrais, pilificacdo nao habitual
e alteragoes da pele.

Para o registro de microcefalia, deve ser descrito o perimetro cefalico inferior
atrés desvios-padrao abaixo da média paraidade e sexo, segundo o Intergrowth-21
(microcefalia grave). Quando outras malformacdes estiverem presentes, elas
devem ser registradas de forma completa.

Para o registro de fendas orais, deve-se descrever o tipo de fenda, a lateralidade,
bem como as anomalias associadas.

Para o registro de cardiopatias congénitas, devem ser descritos os achados
clinicos identificados e os resultados de exames realizados no pré-natal.

Para o registro de defeitos de parede abdominal, deve-se descrever a relacao com
o cordao umbilical, o lado da anomalia, a extensao em centimetros, se a anomalia
esta coberta por membranas, se ha 6rgao eviscerado, bem como a presenca de
demais anomalias congénitas.

Para o registro de defeitos de membros, deve ser descrito o tipo da anomalia,
em qual(is) membro(s) esta(ao) presente(s), se é unilateral ou bilateral, simétrica
ou assimétrica, se é isolada ou associada a outras anomalias.

Para o registro de defeitos de 6rgaos genitais, devem ser descritos os achados
clinicos detalhadamente, sendo necessaria atencao especial também durante
o preenchimento do sexo do nascido vivo.

Durante o registro da sindrome Down, deve ser descrita também a presenca
de outras anomalias congénitas, caso presentes.
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PREVENCAO DAS ANOMALIAS CONGENITAS

Durante o pré-natal, o profissional de salide que acompanha a gestante deve orienta-
-la acerca de medidas que podem ser adotadas para garantir sua salde, bem como
a salde do feto em desenvolvimento. Entre elas, destacam-se:™

Acompanhamento pré-natal regular, para avaliacao periodica da saiide da gestante
e do feto.

Alimentacao adequada e suplementagao periconcepcional de acido folico e vita-
mina B12.

Controle do excesso de peso e pratica regular de exercicios fisicos.

Controle e tratamento de doengas maternas, como hipertensao, diabetes mellitus,
epilepsia, hipotireoidismo, aids, entre outras.

Prevencao de possiveis exposi¢oes a agentes teratogénicos, principalmente o uso
de alcool e fumo na gestagao.

Considerando a exposicao gestacional a agentes teratogénicos, que sao aqueles
capazes de comprometer o desenvolvimento do feto e causar anomalias congénitas,
0 Quadro 3 destaca os principais.



QUADRO 3 Principais fatores de risco para anomalias congénitas em humanos®'3'

AGENTE ANOMALIAS CONGENITAS ASSOCIADAS

Defeitos cardiovasculares, defeitos de fechamento
Diabetes mellitus tubo neural, defeitos do sistema nervoso central,
macrossomia, defeitos esqueléticos e displasia caudal

Deﬁ’a.encu? . Defeitos de fechamento de tubo neural
Condigges de acido folico
maternas Deficiéncia Hipotireoidismo congénito, danos neurologicos
de iodo (deficiéncia cognitiva e intelectual)
Obesidade grave  Defeitos de fechamento do tubo neural
Hipertermia Defeitos de fechamento do tubo neural
Coriorretinite, deficiéncia intelectual, osteocondrite,
Sifilis ictericia, hepatoesplenomegalia, restricao de
crescimento intrauterino, surdez e hidrocefalia
Microcefalia, coriorretinite, deficiéncia
Toxoplasmose intelectual, ventriculomegalia, hidrocefalia,
hepatoesplenomegalia e epilepsia
Anomalias cardiacas, surdez, catarata, microftalmia
. e outras anomalias oculares, deficiéncia intelectual,
Rubeéola . . . .
microcefalia, paralisia cerebral e restricao de
crescimento intrauterino
Surdez neurossensorial ,crises epilépticas, ictericia,
Citomegalovirus  hepatoesplenomegalia, restricao de crescimento
intr rino e microcefali
Agentes trauterino e microcefalia
biologicos Microcefalia, hidrocefalia e outras alteracdes

do sistema nervoso central, deficiéncia auditiva,
deficiéncia visual (coriorretinite e catarata),
hepatomegalia, miocardite, lesoes de pele
(petéquias, plrpura e vesiculas hemorragicas)

e lesoes oOsseas

Herpes simplex

Microcefalia, calcificagoes intracranianas,
ventriculomegalia, hipoplasia de cortex, lisencefalia,
entre outras anormalidades cerebrais disruptivas e

ZIKV . .. . -
dismorfias faciais. Artrogripose, alteracoes oculares,
auditivas, endocrinas e do desenvolvimento
neuropsicomotor

HIV Restricao de crescimento intrauterino, microcefalia

pos-natal

continua
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continuagao

AGENTE ANOMALIAS CONGENITAS ASSOCIADAS

Sindrome alcodlica fetal (microcefalia, dismorfias
faciais, anomalias cardiacas e do sistema nervoso
Alcool central, restricao de crescimento pré e pos-natal),
transtornos comportamentais, dificuldade de
aprendizado, de memoria e de atengao

Fendas orais, prematuridade, restricao de
crescimento intrauterino e anomalias no

Tabagismo . P
8 neurodesenvolvimento (transtorno de déficit
de atencao e hiperatividade)
Baixo peso ao nascer, restricao de crescimento
. intrauterino, prematuridade, anomalias do
Cocaina

sistema nervoso central, microcefalia e distirbios
neurocomportamentais

Defeitos de fechamento de tubo neural, embriopatia
por acido valproico (anomalias craniofaciais,
cardiovasculares, restricao de crescimento
intrauterino), transtornos neurocomportamentais

Acido valproico

Androgenos Virilizacao da genitalia externa em fetos 46,XX
Agentes
quimicos Carbamazepina Defeitos de fechamento de tubo neural
- drogas
. - A . . . S
e medica Dietilestilbestrol norpallas do.5|stema reprodut.l\{o, maior incidéncia
mentos de cancer vaginal na prole feminina

Sindrome da hidantoina fetal (dirmorfias faciais, fenda
labial e/ou palatina, restricao de crescimento, defeitos
de membros, atraso de neurodesenvolvimento,

Fenitoina . ~ P
anomalias e alteracoes cardiacas e de vasos,
microcefalia, hérnias inguinais e umbilicais, alteracoes
renais e do sistema digestorio)
Inibidores
da enzima Displasia renal, insuficiéncia renal, oligodramnio,
conversora de restricao de crescimento intrauterino e
angiotensina deformidades da sequéncia de oligodramnio
(ECA)
Litio Anomalias cardiovasculares
Defeitos de fechamento de tubo neural, hidrocefalia
Metotrexato

e anomalias esqueléticas

Anormalidades neurologicas (paralisia facial
Misoprostol congénita, outras paralisias cranianas), defeitos de
reducdo de membros (tipo amputagao), pé torto

continua
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conclusao

AGENTE ANOMALIAS CONGENITAS ASSOCIADAS

Retinoides
Agentes
quimicos  Talidomida
- drogas
e medica-
mentos Tetraciclina
Varfarina
Radiacao
jonizante (doses
acima de 55v)
Outros .
agentes Mercurio
fisicos e

quimicos  Chumbo

Bifenil-
policlorados

Microtia, anomalias cardiacas e do sistema
nervoso central

Focomelia e outros defeitos de reducao de
membros, microftalmia, microtia, anomalias
cardiacas e agenesia renal

Anomalias no esmalte dentario

Anomalias oculares, hipoplasia nasal, anomalias
do sistema nervoso central

Microcefalia, deficiéncia intelectual, anomalias
esqueléticas e restricao de crescimento intrauterino

Anomalias do sistema nervoso central

Prematuridade, anomalias cardiacas e anomalias
de membros

Restricao de crescimento intrauterino
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CONSIDERACOES FINAIS

As anomalias congénitas representam um importante problema de satde publica,
e muitas delas tém significativo impacto na qualidade de vida dos individuos ou
mesmo em sua sobrevivéncia. Nesse sentido, o diagnostico precoce desses agravos,
seja no pré-natal ou ao nascimento, é fundamental para o encaminhamento desses
individuos para tratamentos e intervencoes adequadas e oportunas.

0 diagnostico de casos de anomalias congénitas no pré-natal representa uma estratégia
de prevencao secundaria, quando viavel, pois permite que medidas de intervencao
sejam adotadas rapidamente, bem como o encaminhamento da gestante para servigos
de referéncia. Da mesma forma, o diagnostico de anomalias congénitas ao nascimento,
estratégia de prevencao terciaria, permite que medidas de intervencao, tratamento
e assisténcia aos nascidos vivos afetados sejam adotadas.

Nesse contexto, este Guia foi desenvolvido a fim de auxiliar os profissionais de salde
envolvidos com o diagnostico de anomalias congénitas no pré-natal e ao nascimento,
uma vez que o diagnostico € a primeira etapa para o estabelecimento de uma vigilancia
nacional adequada, bem como atenc¢ao primaria dos individuos.

Salienta-se que essa acao € uma de muitas que vem sendo desenvolvidas pela
Secretaria de Vigilancia em Salde, com o objetivo de fortalecer a notificacao das
anomalias congénitas no Sistema de Informacgoes sobre Nascidos Vivos, a qual
é compulsoria no Pais desde 2018.
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Principais avaliacoes recomendadas para identificar anomalias congénitas

maiores durante exame fisico do recém-nascido

CRANIO

« Medir o perimetro cefalico para possivel
deteccdo de microcefalia ou hidrocefalia.

* Palpagao de toda a coluna para detectar
possiveis defeitos de tubo neural.

« Palpagao das fontanelas.

* Verificar se suturas estao abertas.
[

BOCA o

« Observagao da presenca
de fendas - labial, palatina
ou labial com palatina.

+ Observagao de mandibula
pequena ou micrognatia.

APARELHO RESPIRATORIO o..
* Inspecao, palpagao, percussao
e ausculta para detecgao de
assimetrias e anomalias nos
orgaos internos.

APARELHO CARDIOCIRCULATORIOQ ©-----xox

* Observagdo de frémito, aumento do figado,
turgéncia jugular e cianose.

Observacao de cianose ao mamar.

Identificagdo de taquipnéia, disfungao
respiratoria, pele fria e palida.

Ausculta de galope.

“Teste do coragaozinho”.
Obs.: sinais sugestivos de cardiopatias congénitas.

APARELHO GENITURINARIO o0--------------

« Observagao de anomalias na abertura
da uretra (como hipospadia).

« Palpagao dos testiculos na bolsa
escrotal (possivel detec¢do de
desordem da diferenciagao sexual).

« Investigacao da presenca, fusoes labiais
e aumento do clitoris (possivel detec¢ao
de desordem da diferenciagdo sexual).

Fonte: Os autores. Foto Freepik.

+ Exame do orificio anal

para deteccao de anomalias
anorretais e fistulas.

< Observagao da eliminagao
de mecdnio pela uretra,
perineo ou vagina.
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* “Teste da orelhinha”.

.0 OLHOS

* Observagao de ambos os

-0 ORELHAS : olhos procurando evidenciar
« Observagdo de : microftalmia (olho pequeno)
anomalias de orelhas. ou anoftalmeia (auséncia do

Ex.: microtia. globo ocular).

Observagao da iris procurando
detectar aniridia (auséncia total
ou parcial do tecido da iris).

Observagao de escleras limpidas.
“Teste do olhinho”.

..o ABDOME
. - Observacdo de defeitos
de parede abdominal.
Ex.: onfalocele ou gastrosquise.

« Avaliagao da textura, cor, umidade
e presencga de anomalias congénitas.

+ Observagao da presenca de cianose.

i...0 ESQUELETO E DAS ARTICULACOES

« Avaliagao de alteragdes 6sseas
(como defeitos de redugio de membros,
ou seja, falta de partes dos membros
superiores ou inferiores) ou restrigdes
de mobilidade (como artrogripose ou
pé torto congénito).

« Avaliagao de anomalias nos dedos
das maos ou pés (como polidactilia).



Anexo B | Anomalias congénitas

0 ETIOLOGIA
- Ambiental
- Genética

- Multifatorial (gene e ambiente)

@ - Desconhecida: 50%

DEFlNlCAO O evnrenr s
- Anomalia que afeta )
a estrutura ou a funcao
do corpo presente desde
0 nascimento

: INTRODUGAO .
,,,,,,,, © ASANOMALIAS ¢,
: CONGENITAS :

COMO REGISTRAR ©:-:++:++-:
« Preencher na DNV
= campos 6: sim

+ campo 41: descrever a AC .

RO

DIAGNOSTICO o0+wvvveveees

* Pré-natal: ecografia obstétrica

* Ao nascimento: exame fisico
do nascido vivo

PREVENCAO o
+ Pelo menos 50% das Anomalias
Congénitas podem ser prevenidas

Fonte: Adaptado de BRASIL. Ministério da Salde. Secretaria de Vigilancia em Salde. Departamento de Analise em Saide e Vigilancia de Doengas Nao Transmissiveis. Sade Brasil 2020/2021:

anomalias congénitas prioritarias para vigilancia ao nascimento. Brasilia, DF: MS, 2021.

--------- o CLASSIFICACAO

« Anomalias maiores
- Anomalias menores

Anomalia menor - Sindactilia

"0 EPIDEMIOLOGIA
« 3% a 6% dos nascimentos no mundo
« 0,7% identificadas ao nascimento
no Brasil

"o FATORES DE RISCO
- Idade parental avancada
- Idade materna jovem
- Consanguinidade
- Doencas maternas cronicas ou durante a gestacao
- Infeccdes sexualmente transmissiveis
- Exposicao a drogas licitas, ilicitas e medicacoes
- Exposicdo ocupacional
- Fatores mecanicos
- Fatores socioeconémicos e demograficos
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Anexo C | Defeitos de fechamento de tubo neural

:---0 EMBRIOLOGIA

: * O tubo neural origina o encéfalo e medula espinhal

: o Para se desenvolver adequadamente, o tubo neural S 9
: . . (2
: precisa estar completamente fechado ao final v

da 4%semana
* Inadequagodes nesse processo de fechamento

sao os chamados defeitos de fechamento \
do tubo neural S

DEFINICAQ 0 . * Etiologia multifatorial Espinha bifida
* Malformagdes congénitas do - o CLASSIFICACAO COM CID
sistema nervoso central (SNC) T Anencefalia (CID10-Q00.0)
e Cranioraquisquise (CID10:Q00.1) ",’ P
: o Iniencefalia (CID10:Q00.2) .
@ . e Encefalocele (CID10:Q01) :
. e . Espinha bifida (CID10:Q05) Encefalocele

COMO REGISTRAR 0., _.@ @._ Fe
» Topografia e localizacao & . . :
ao longo do eixo: @ . DEFEITOS DE . D) -

cranio/coluna vertebral WK ... A L A n AR, )

« Descrever se les3o aberta ou fechada P @ FECHAMENTO @ "0 EPIDEMIOLOGIA

» Anomalias associadas B DO TU BO : ° Malfor[na(;ao congénita Anencefalia
. R prevenivel mais comum °

. . no mundo I
’ N EURAL @ * Prevaléncia de 5-6 casos /

10.000 gestacoes

CONDUTA [« XERTT TR T YT TTT YT TP PR RTVPPRPUPPRIPRRN:

* DTN com indicacdo de correcdo cirurgica &_/ ’ @ ....... @ ’ "‘mo FATORES DE RISCO

* Se diagnéstico pré-natal: « Genéticos
- encaminhamento da gestante para q P - . L ) )
centros especializados * Ambientais: deficiéncia de acido folico,
- planejamento da indicacao de via de parto medicacoes anticonvulsivantes na gestacao
e procedimentos cirlrgicos . . * Maternos: obesidade, diabetes materna
« Se diagnostico pos-natal: e febre na gestacao

- atendimento em centro especializado

f— o PREVENCAO
* Primaria: uso de 4cido félico periconcepcional

D|A§N05T|CO O e ! » Secundaria: manejo na gestacao de uso de
 Pré-natal: ecografia obstétrica medicacdes e das condicdes maternas de risco
* Pés-natal: exame fisico do nascido vivo « Terciaria: cirurgias e reabilitacdo

Fonte: Adaptado de BRASIL. Ministério da Salde. Secretaria de Vigilancia em Salde. Departamento de Analise em Saide e Vigilancia de Doengas Nao Transmissiveis. Sade Brasil 2020/2021:
anomalias congénitas prioritarias para vigilancia ao nascimento. Brasilia, DF: MS, 2021.
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Anexo D | Microcefalia

.--o EMBRIOLOGIA
: * Falha na formacao do cérebro (ex.: sindromes genéticas)
ou lesao cerebral (ex.: sindrome da Zika congénita)
* Também pode ocorrer quando as suturas cranianas
fecham precocemente, impedindo o cérebro de
crescer (craniossinostose)

L)
Circunferéncia

DEFlNlCAO O e .
* Perimetro cefalico menor de )
-2 escores Z abaixo da média
para idade gestacional e sexo
(Tabelas OMS e/ou Intergrowth 21)

COMO REGISTRAR o------. [ON NOJ

* Microcefalia proporcionada .. . !
ou desproporcionada 4
(cranio é muito menor @
do que a face)?

* Formato do cranio?

 Suturas palpaveis?

¢ Outras anomalias associadas?

CONDUTA o-

* Registrar todas as alteragoes
na Caderneta da Crianca

* Encaminhar para estimulacao
precoce em centro especializado

* Exame neuroldgico em todas
as consultas de puericultura

* Ambulatorios de especialidades,
se necessario

= Te..e”

DIAGNOSTICO 0:reerveereeiminieiieiieiieiieice :
* Medir perimetro cefalico ao nascimento
 Avaliacao neuroldgica
* Exame fisico completo — procurar outras anomalias
* Exames complementares para definir a causa
da microcefalia: principalmente ZSTORCH, exames
de neuroimagem e exames genéticos quando indicados
 Avaliacao visual e auditiva

Fonte: Adaptado de BRASIL. Ministério da Saide. Secretaria de Vigilancia em Salde. Departamento de
anomalias congénitas prioritarias para vigilancia ao nascimento. Brasilia, DF: MS, 2021.

craniana normal

o CLASSIFICACAO COM CID
" e Primdrias ou congénitas estdo
presentes ja ao nascimento
* Secundarias ou pos-natais se
desenvolvem apés o nascimento
e Leve: entre -2 e -3 escores Z abaixo
da média para idade gestacional e sexo
* Grave: abaixo de -3 escores Z abaixo
da média para idade gestacional e sexo K
* CID-Q02

o
Microcefalia

o
.0 EPIDEMIOLOGIA Microcefalia grave
* Microcefalia grave no mundo: o
1-3/10.000 nascidos vivos
* Brasil (antes do virus Zika):
3-5/10.000 nascidos vivos
« Brasil (durante o surto do virus Zika):
50/10.000 nascidos vivos (Nordeste)
 Rio Grande do Sul (antes do virus Zika):
1/10.000 nascidos vivos
* Rio Grande do Sul (durante o surto do virus Zika):
6,3/10.000 nascidos vivos

‘© FATORES DE RISCO
» Consanguinidade
e |dade materna (para sindromes cromossémicas)
* Doengas maternas: hipotireoidismo, diabetes
* Consumo de alcool, tabaco e drogas ilicitas
* Infeccdes maternas na gestagao

------ ° PREVENCAO
 Orientacdo e planejamento pré-concepcional
* Testes ZSTORCH no periodo pré-concepcional
e vacinacéo adequada
« Alcool zero durante a gestacao
* Acompanhamento pré-natal adequado com
sorologias ZSTORCH

Analise em Salde e Vigilancia de Doengas Nao Transmissiveis. Saade Brasil 2020/2021:
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Anexo £ | Fendas orais

-0 EMBRIOLOGIA o
: e Labio se forma a partir da 5 semana, estando
completo na 10% semana de idade gestacional

e Palato se forma a partir da 6 semana, estando \ = .
completo na 12% semana de idade gestacional y
DEFlNl(;AO O teterermii e ; :
~ . 5 Fenda labial
¢ Malformacéao congénita
do labio e do palato @ B © CLASSIFICACAO o
7 . COM CID 3 )
% : * Fenda palatina - Q35
RO « Fenda labial - Q36
@- . . @ « Fenda labial com

fenda palatina - Q37

COMO REGISTRAR 0w ¥ O @ .....
* Tipo de fenda: labio e/ou palato T @ FE N DAS @ """" "o EPIDEMIOLOGIA

 Lateralidade: unilateral

o . : : * Fenda labial com ou sem fenda
(esquerda ou direita) ou bilateral B ORAI S : palatina (Mundial 10/10.000;
* Anomalias associadas . : América Latina 11/10.000)

o)

@a * Fenda palatina (Mundial 6,5/10.000;
América Latina 3,7/10.000)

CONDUTA 0:errermmmmmseseees

; .
* Avaliacdo da alimentacdo : ? IE/ITIS'I;OtGIAI
e bom ganho de peso ultifatorial:
o Preven(?éo de otitZs @ @ * Fatores genéticos
e Cirurgia e Fatores ambientais: uso de tabaco
’ : e 4lcool na gestacao

DIAGNOSTICO 0 vreereeremienvaiaiaicinii : R o PREVEN(;AO
e Exame fisico e Uso de acido félico periconcepcional
e Para fenda palatina, importante

visualizacdo do palato e nao palpacéo
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Cardiopatias congénitas — parte 1

o DEFINICAO
. » Cardiopatia congénita critica
: - morte ou intervencao nos primeiros 28 dias de vida
e Cardiopatia congénita grave

- morte ou intervencao no primeiro ano de vida
i« Cardiopatia congénita significante

- achados que persistem por mais

do que 6 meses de idade, necessita

tratamento e nao pode ser
classificada nos anteriores

' CARDIOPATIAS
© CONGENITAS ®

o EMBRIOLOGIA
i Primeiro ¢rgao a funcionar no embrido a partir
da quarta semana

* Aos 18 dias comeca a formacao do tubo cardiaco
evoluindo para dobramento, septacao do coracdo
e formacéao da aorta e artéria pulmonar
- Sindrome do coracao direito

: hipoplasico Q22.6

@ - Sindrome do coracédo esquerdo
: e : hipoplasico Q23.4

o CLASSIFICACAO COM CID
o CAMARAS CARDIACAS

. VASOS

- Coartacdo da aorta Q25.1

- Atresia da aorta Q25.2

- Estenose da aorta Q25.3

- Tetralogia de Fallot Q21.3

- Atresia da valva pulmonar Q22.0

- Estenose congénita da valva pulmonar Q22.1

- Atresia da artéria pulmonar Q22.5

- Estenose da artéria pulmonar Q25.6

- Outras malformacbes congénitas das
grandes artérias Q25.8

- Malformacéo congénita nao especificada
das grandes artérias Q25.9

. PARTET1

* COMUNICACAO ENTRE AS CAMARAS CARDIACAS
- Comunicacao interventricular Q21.0
- Comunicacao interatrial Q21.1
- Comunicacao atrioventricular Q21.2
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Cardiopatias congénitas - parte 2

° EPIDEMIOLOGIA
e Incidéncia 6 a 12/1.000 nascidos vivos

CONDUTA [« TR TR T T PPN

e Se diagnostico pré-natal: referenciar para :
centros especializados

e Se diagnostico pds-natal: referenciar para
centros de referéncia com UTI neonatal

* Se forte suspeita de cardiopatias dependentes

de ducto sao urgéncias relativas : et ‘% ’

- diminuir e retirar o oxigénio se possivel

- administrar prostaglandina @

- solicitar ecocardiograma

o DIAGNOSTICO POS-NATAL
¢ Exame fisico ao nascimento

< CARDIOPATIAS

* Sopro : . E :
e Sinais de problema do lado direito CONG EN ITAS

- cianose
- hepatomegalia . .
- edema membros inferiores .. PARTE2
- sofrimento respiratorio, geméncia el @
e Sinais de problema do lado esquerdo . :
- taquipneia . : .
- precordio hiperdinamico, ritmo de galope, R . Lot :
terceira bulha : @ .
- diferencial de pulsos e pressao
- choque :

e Teste do coragdozinho (pulse oximetry screening): deve ser
realizado em todo recém-nascido com idade gestacional >34
semanas, antes da alta da Unidade Neonatal, com o objetivo
de detectar cardiopatias criticas dependentes do canal arterial.

* Exame de imagem diagndstica ecocardiografia

e Avaliar anomalias extracardiacas

e Rastrear cardiopatias em recém-nascidos com sindromes
(p. ex.: sindrome de Down)
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 Na vida fetal incidéncia até cinco vezes mais elevada
* 50% dos casos apresentam repercussao
hemodinamica precoce

FATORES DE RISCO
* Fatores maternos
- Doencas como diabetes, lUpus
eritematoso sistémico e outras colagenose:
infeccOes virais ou parasitarias
- Uso de medicamentos (indometacina,
aspirina, anti-inflamatdrios) e substancias
(&lcool, fumo e drogas)
- Idade avancada
e Histéria de perdas fetais anteriores
* Anomalias cromossomicas
e Se fatores de risco identificados no pré-natal:
- Acesso a ecografia morfolédgica
- Acesso a ecocardiografia fetal a partir
da 20® semana
* Preditores de anomalias cardiacas a ecografia
obstétrica:
- Translucéncia nucal aumentada no
primeiro trimestre
- Anormalidades extracardiacas
- Retardo do crescimento intrauterino
- Oligodramnio ou polidramnio
- Hidropsia fetal ndo imunolégica
- Alteracoes do ritmo cardiaco

Guia pratico | Diagnostico de anomalias congénitas no pré-natal e ao nascimento



Anexo H | Defeitos de parede abdominal

.0 EMBRIOLOGIA
 Parede abdominal deve estar fechada
na 122 semana de idade gestacional

DEF|N|CAO [ R T TP PSP P PP PUPPRPPPPY

e Onfalocele: Defeito de fechamento da parede : o CLASSIFICACAO COM CID Onfalocele
abdominal através do anel umbilical do intestino, - -\
* Onfalocele (exonfalia): & > 4

contendo alcas intestinais ou outros érgaos abdominais, : Q79.2
recoberta por membrana (integra ou nao) % : > t. 0703
 Gastrosquise: defeito de continuidade da parede y @ b astrosquiise- ’

abdominal anterior paraumbilical com exposicao das e o
alcas intestinais ndo envolta em membrana @ O]

COMO REGISTRAR  0-rrvvvorrvvann. _ DEEEITOS Y . o EPIDEMIOLOGIA
» Onfalocele ou exonfalia (registrar @ @ e Onfalocele: 1 a cada4a 10 mil
também as anomalias associadas) DE PAREDE nascidos vivos
e Gastrosquise (registrar lateralidade B ABDOMINAL : e Gastrosquise: 1 a cada 2 mil
)

Gastrosquise

direita ou esquerda) nascidos vivos

CONDUTA 0-cvevvreirmeciriniescieiesceeeeot &/ @ @

* Proteger as alcas intestinais e - / o FATORES DE RISCO

conteuido do saco herniado
e Rastrear malformacbdes associadas (para Onfalocele) : ° p?r?r]:i:gg?rféslgzdgﬁ)n;fsgg:neiga?&
e Encaminhar para servico de referéncia como as trissomias 13, 18 e 21

em cirurgia pediatrica * Gastrosquise: idade materna jovem

D|AGNOST|CO [ YR TT TP UUUTTRRUPPPRTRRROY: : K ) PREVENCAO
e Pré-natal: através de ecografia obstétrica * Recomenda-se o planejamento familiar
o Pds-natal: exame fisico do nascido vivo
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Anexo ! | Defeitos de membros

-0 EMBRIOLOGIA

¢ Inicia na 4® semana embrionaria através de
processos regulados que envolvem os trés eixos
do desenvolvimento embrionario

e Crescimento dos membros ocorre na organogénese

DEF|N|CAO O vrrrnri it
 Anomalias Congénitas dos Membros

COMO REGISTRAR O:rvrrerevermmmsemmnsanenns @
e Defeitos de reducdo de membros: e ’ ’ oo
classificar se amelia ou meromelia transversal @ @

(terminal ou lintercalar)/lmeromelia longitudinal

+ Wtotes: st o it as il . ANOMALIAS .
 CONGENITAS

> DOS MEMBROS :

O] .

acometidas

* Pé torto congénito: descrever e indicar se uni
ou bilateral

 Polidactilia: descrever se uni ou bilateral, e classificar
em pré ou pds-axial e em total ou parcial

CONDUTA  Orrerrrrssmmmsrneessiiiieaiis
e Rastrear anomalias associadas
¢ Encaminhamento aos especialistas:
 Ortopedista: manejo clinico e cirtrgico
* Geneticista: avaliacdo e aconselhamento genético

DIAGNOSTICO 0:evveverseemeieaiieiciid :
e Pré-natal: ecografia obstétrica
e Pés-natal: exame fisico do recém-nascido

e raio-X dos membros quando indicado

‘o CLASSIFICACAO COM CID 0 zsfiéi o
S e Q71 Defelto de reducao de membros © de membro
superiores :
* Q72: Defeitos de reducdo de membros :
INFEIOrES o ovveee e

* Q73: Defeitos de reducdo de membros
e Q74-3: Artrogripose congénita multipla
* Q66: Deformidades congénitas do pé

* Q69: Polidactilia

B

© EPIDEMIOLOGIA
 Defeito de reducao de membros:
0,79:1.000 nascidos vivos
e Artrogripose: 1:3.000 nascidos vivos
e Pé torto congénito: 1:1.000 nascidos vivos
e Polidactilia: 1:1.000 nascidos vivos

"0 FATORES DE RISCO
e Causas ambientais: bandas amnidticas
e exposicao a teratégenos
(talidomida; misoprostol)
e Causas genéticas: doencas monogénicas
e cromossomicas
e Disrupgao vascular

© PREVENCAO

» Aconselhamento genético reprodutivo
e Evitar Teratégenos: misoprostol e talidomida
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Anexo | | Defeitos de orgaos genitais

-

-o EMBRIOLOGIA ’

 Processo que se inicia na fecundacéo, No—
dependente de uma rede génica complexa, uma ‘ 7

constituicdo cromossdémica normal e que evolui
até as semanas finais da gestacao

DEFlNlCAO [ RPN :
« As anomalias genitais, cujas causas mais ° CLASSIFICACAO COM CID
importantes séo as desordens/diferencas da : 7 Malformagoes congénitas dos ovarios,
diferenciacao sexual caracterizam-se por uma trompas e ligamentos largos (Q50) o

genitalia (externa/interna) indiferenciada ou atipica.  * Malformacodes do Utero e colo (Q51)
Evitar uso de ambigua. ‘ ¢ Outras malformagoes congénitas dos genitais femininos (Q52)
e Testiculo nao descido (Q53) :
.. @ .. » Qutras malformacdes congénitas dos genitais masculinos (Q55)
COMO REGISTRAR 0 - e el e Sexo indeterminado e pseudo-hermafroditismo (termos em
desuso) (Q56)

 Genital indiferenciado/atipico

¢ Genitalia aparentemente feminina: 4
aumento do clitéris (>6 mm de diametro W78 . . |
e > 9 mm de comprimento), fusao labial @ ANOMALIAS @ "o EPIDEMIOLOGIA

posterior ou massa inguino/labial

Genital i . . e Anomalia genital 1 a cada 300 nascimentos
* Genitalia aparentemente masculina: . : * Genitalia indiferenciada 1 a cada 4.500 nascimentos
com criptorquidia bilateral, micropénis, B G E N ITAI S N

hipospéadia perineal isolada ou hipospédia (o @

peniana com criptorquidia

o - ®....9 o FATORES DE RISCO
CONDUTA . . ) ) ) e Histéria familiar para DDS
* Em caso de suspeita, maximo cuidado no diagnéstico : ; « Doenca materna virilizante
adequado e a protecao da crianca e da familia « Uso de medicamentos pela mae:
* Quando possivel, o registro civil deve ser postergado até testosterona e derivados, agentes
a determinacéao do sexo (participacao da familia é obrigatéria) progestacionais, varias drogas para evitar

 Encaminhamento imediato para centros especializados abortamento ou cloromifeno, tamoxifeno,
: E dietilestilbestrol

DIAGNOSTICO Ovoverrrrrerermmiieiecinan : -.'O PREVENGCAO

e Pré-natal: ecografia obstétrica morfolégica e Evitar auto medicagao
* Ao nascimento: exame fisico do nascido vivo e Rastreamento para tumores produtores de andrégenos

¢ Aconselhamento genético para DDS
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Anexo 1€ | Sindrome de Down

-0 ETIOLOGIA

COMO REGISTRAR o+ @ @
e Sindrome de Down (registrar T .
também as anomalias associadas) ..

® Trissomia do cromossomo 21

DEFlNlCAO O rerrrnmrar s

« Sindrome genética :
caracterizada por deficiéncia
intelectual e fascies tipica

necessario o exame de cariétipo para

o CLASSIFICACAO COM CID

e Sindrome de Down —CID-10: Q90 °

e Trissomia 21 por ndo disjuncdo :
meidtica: Q90.0

e Trissomia 21 em mosaico: Q90.1

e Trissomia 21 por translocacao: Q90.2

 Trissomia 21 néo especificada: Q90.9

e O diagndstico é clinicoenaoé W& .. @ SINDROME @ ,,,,,,, @ BRI o EPIDEMIOLOGIA

seu registro na DNV
@)

CONDUTA Lo TR PP ]
\X/

e Carioétipo e ecocardiograma
¢ Apoio multiprofissional
* Triagem neonatal (triagem para hipotireoidismo)
e Teste do olhinho (rastreamento de
catarata congénita)

D|AGNOST|CO O rrrrrnmri e 3
® Pré-natal:
e Triagem por ecografia obstétrica no 1° trimestre
e pode-se incluir exames laboratoriais
e Cariétipo fetal por amniocentese
* Pos-natal:
* Exame fisico do recém-nascido
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de deficiéncia intelectual
¢ 1 a cada 800 nascidos vivos

7.0 FATORES DE RISCO
¢ |dade materna avancada

o PREVENCAO
e Planejamento familiar

e aconselhamento genético
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