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RESUMO

As malformagdes congénitas associadas as fissuras ldbio alvéolo palatinas abrangem um
largo leque de patologias, com incidéncia e penetrincia muito varidveis consoante os autores.
Nos 284 doentes seguidos e/ou referenciados 2 Consulta de Fissurados do Hospital de Dona
Estefania (H.D.E.), estfio descritas malformacdes associadas em 78 (27,5%). Destes, hd consan-
guinidade dos pais em trés casos e incidéncia familiar de fissuras e/ou outras malformagdes con-
génitas em 13 e 10 doentes respectivamente. Trinta doentes t€m sindromes malformativas bem
definidas. Nos restantes 48 identificaram-se 127 malformages congénitas associadas (M.C.A.)
sendo segundo os critérios de Smith, 81 major e 46 minor. As malformagdes associadas mais fre-
quentes sdo as da face ( 25,9 %) e do sistema cardiovascular (16,5 %).As anomalias multiplas
(de vérios sistemas) sio as mais frequentes (47,9 %), seguindo-se a anomalia isolada ( 29,1 %)
e a miiltipla de um sistema (22,9 %). Quanto & associagéo de sindromes com o tipo de fissura,
palato primério, secundério ou total, as do secundério sdo as mais frequentes, nomeadamente a
Sequéncia de Pierre Robin (S.P.R.) - 19 em 36 fendas do palato secundério.

SUMMARY
Congenital Malformations Associated to Cleft Lip and Palate

The congenital malformations associated to cleft lip and cleft palate cover a wide range of
pathologies with incidence and acuteness that vary according to the authors. In the 284 patients
followed and/or referred to the Cleft Consultation of Dona Estefania Hospital, 78 had associat-
ed malformations (27.5%). In three cases there was consanguinity in parents. A familial inci-
dence of cleft and/or other congenital malformations was found in 13 and 10 patients respec-
tively. Thirty patients had malformative syndromes. In the remaining 48, 127 associated con-
genital malformations (M.C.A.) were identified, in accordance with the Smith criteria, 81 major
and 46 minor. The most frequent associated malformations are those of the face (25.9%) and of
the cardiovascular system (16.5%). The multiple anomalies (of various systems) are the most
frequent (47.9%), followed by the isolated anomaly (29.1%) and the multiple of one system
(22.9%). In what concerns the association of syndromes with the type of cleft, primary, sec-
ondary or total palate, those of the secondary were the most frequent, particularly that of the
Pierre Robin Sequence (S.P.R.) - 19 in 36 secondary cleft palate.

INTRODUCAO

As fissuras ldbio alvéolo palatinas sdo as malforma-
¢bes congénitas mais frequentes da face, calculando-se
uma incidéncia de 0,8 a 1,6/1000 recém nascidos (RN)
para as fissuras labiais (com ou sem fissura palatina) e de
0,45-0,5/1000 RN para as fissuras palatinas, ocupando
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estas o segundo lugar em frequéncia das malformagdes
congénitas desta regido!-2.

Embriologicamente hd que distinguir as fissuras 1dbio
alveolares das fissuras palatinas, j4 que a fase de desen-
volvimento e o mecanismo fisiopatolégico de ambas €
distinto3. Assim, o palato primdrio desenvolve-se pela
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quarta semana € meia, a partir de cinco primérdios, que
limitam o estomédio :

- uma proeminéncia naso-frontal

- duas proeminéncias maxilares

- duas proeminéncias mandibulares.

O espessamento ectodérmico da proeminéncia naso-
frontal d4 origem aos dois placddios olfactivos; & volta des-
tes, durante a quinta semana, crescem duas cristas - as
proeminéncias nasais interna e externa. Entre a quinta e a
sétima semanas, as proeminéncias maxilares desenvolvem-
se em direcgdo central, empurrando a proeminéncia nasal
interna para a linha mediana; assim o l4bio superior é for-
mado pela unido das proeminéncias maxilares e nasais
internas (Figura 1). Quando as proeminéncias nasais in-
ternas se fundem, formam o segmento intermaxilar, cons-
tituido por trés partes e que originam respectivamente:

- Componente labial => o filtro

- Componente maxilar ou gengival => drea dos quatro
incisivos

- Componente palatino => palato primdrio
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Fig.1 - Embriologia da face.

O palato secunddrio deriva de duas 1dminas que crescem
da superficie interna das proeminéncias maxilares, pro-
cessos palatinos, que se desenvolvem pela sexta semana; na
semana seguinte iniciam uma descida e fusio na linha
mediana. Anteriormente, estes processos unem-se com 0
processo palatino mediano, completando o desenvol-
vimento do palato; concomitantemente, o septo nasal cres-
ce em direc¢fio inferior e funde-se com o palato (Figura 2).

Na literatura, a referéncia 2 associagio de fissura encon-
tra-se no estudo de outros grupos de malformagdes con-
génitas, nomeadamente cardiovasculares, S.N.C., etc., assim
como nas descri¢des de alguns casos sindrométicos; ao invés,
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Fig.2 - Embriologia do palato.

sdo raros os trabalhos incidentes no estudo das M.C.A. na po-
pulagiio de fissuras labio alvéolo palatinas*. Ndo h4 unanimi-
dade quanto a frequéncia das mesmas, sendo os niimeros tio
dispares como 4,5 % a 50 %*". Esta discrepancia talvez possa
dever-se a inclusdo ou nfo de algumas malformacGes congéni-
tas; Smith considera malformaggo congénita major - toda a
anomalia de estrutura presente no momento do nascimento,
sob forma evidente ou velada, e que tem efeito adverso na
fungdo ou aceitagdo social do individuo8. Segundo este critério
estrito, a percentagem de M.C.A. serd menor relativamente a
outros autores, que incluem também outras ditas minor.

E conhecido o aumento de incidéncia familiar de fissu-
ras. Na literatura € notdrio o aumento das M.C.A. a fissuras
labio alvéolo palatinas, relativamente A sua ocorréncia na
populagdo geral (trés vezes maior)#; ndo estio, porém, estu-
dadas as probabilidades de ocorréncia de M.C.A. em fissu-
ras quando aquelas estdo presentes na histéria familiar’.

DOENTES E METODOS

Dos 281 doentes seguidos na Consulta de Fissurados
do Departamento de Cirurgia Pediatrica do Hospital de
Dona Estefinia e nascidos até 31 de Dezembro de 1996,
foram estudados os doentes com uma ou vérias malfor-
mag¢des congénitas, incluindo as minor e major, segundo
os critérios de Smith e doengas heredofamiliares associa-
das a fissura, num total de 78. Do estudo fazem também
parte tr€s RN com morte perinatal; nestes casos, os dados
foram colhidos através dos arquivos informatizados da
Unidade de Cuidados Intensivos Neonatais do Hospital.

Os parimetros analisados foram os seguintes: sexo, raca,
tipo de fissura, proveniéncia e distribuicdo por anos,
gravidez (vigiada ou ndo, intercorréncias, nomeadamente
infecgOes virais, exposi¢do a toxicos), diagndstico pré natal
(determinado ecograficamente, quer para a fissura, quer para
outra malformagao), peso ao nascer (PN), consanguinidade
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dos pais, incidéncia de malformagdes congénitas nos fami-
liares (ascendentes directos ou outros), tanto no que respeita
a fissuras como a outras malformagdes congénitas, tipo de
malformaco associada e sindromes. Os doentes ndo foram
sujeitos a um estudo genético programado, sendo apenas
recolhidos os dados constantes dos processos.

Foram enviados inquéritos para complementar os
dados a analisar, a todos os doentes vivos com malfor-
magdes congénitas associadas a fissura, tendo sido res-
pondidos de forma satisfatéria 46.

Os vdrios pardmetros foram analisados relativamente
ao ntimero total de fissuras e em relagdo a cada tipo par-
ticular, nomeadamente fissura labial, com ou sem fissura
alveolar (FL(FA)), fissura labio alvéolo palatina unilate-
ral (FLAP uni), bilateral (FLAP bi), fissura palatina (FP)
e outras (fenda zero e tenda mandibular).

RESULTADOS

SEXO, RACA E TIPO DE FISSURA
Quarenta e dois doentes (53,8 %) sdo do sexo mas-
culino e 36 (46,2 %) do feminino (Figura 3).

COMASC. C/ MCA
OMASC. S/ MCA
OFEMIN. S/ MCA
OFEMIN. C/ MCA

Fig.3 - Distribui¢do por sexo.

Dos 78 doentes, 74 sdo de raga caucasiana (94,8 %),
(sendo 3 de etnia cigana) e 4 de raga negra e/ou mestica
(5,1 %).

A distribuigdo segundo o tipo de fissura e em relagdo a
populac@o total de fissurados é descrita no Quadro 1.

Quadro 1 - Distribuigdo segundo o sexo e tipo de fissura

N’ Total Fissurados ¢/ M.C.
Associadas

Fissurados Masc. Femin. Total (%)
FL (FA) 56 5 2 7(12,5)
FLAP uni 97 14 9 2323,
FLAP bi 34 6 3 9 (26,4)
FP 94 16 20 36 (38,3)
QOutras 3 I 2 3(100)
Total 284 42 36 78 27,4)

Verificamos que na maioria dos doentes a fissura com-
pleta ou incompleta é restrita ao palato (36/78), seguida
em frequéncia de fissura labio alvéolo palatina unilateral
(23/78).

PROVENIENCIA E DISTRIBUICAO POR ANOS

Quanto & proveniéncia, a distribuicdo dos doentes €,
segundo a Nomenclatura de Unidades Territoriais para
Fins Estatisticos (NUTS)". a seguinte:

*Lisboa e Vale do Tejo - 60 doentes

*Alentejo - 5 doentes

*Algarve - 7 doentes

*R. A. Acores - 3 doentes

*R. A. Madeira - | doente

*Dois doentes sdo oriundos de Paises de Lingua Ofi-
cial Portuguesa (P.A.L.O.P.) e evacuados ao abrigo dos
acordos entre Portugal e os respectivos paises.

A distribuicio por anos e relativamente a populacfio
total, é apresentada na Fig. 4.
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Fig. 4 - Distribui¢do por anos de nascimento.

GRAVIDEZ, DIAGNOSTICO PRE-NATAL
E PESO AO NASCER

Em cinco casos (6,4%) a gravidez ndo foi vigiada. Em
14 (17,9%) este dado € desconhecido. Nos restantes 59
casos (75,6%) a gravidez foi vigiada, ndo havendo inter-
corréncias em 47 casos (60,2%). Em 10 (12,8%) ha refe-
réncia a: 2 sindromes gripais, 4 infecgdes urindrias, | va-
ginite, 2 rubéolas e | caso de polihidramnios.

Em quatro casos ha a referir a ocorréncia de abortos
espontdneos prévios (ndo precisando o tempo de
gravidez, nem se existiam malformacdes nos fetos) e
num caso refere-se morte in ttero.

Nio foi encontrada exposi¢do a drogas (incluindo me-
dicamentos), radia¢cdes ou substincias téxicas, em ne-
nhum caso.

A avaliacdo genética ndo foi realizada prospectiva-
mente. Ha referéncia a 16 cariétipos normais, um caso de
trissomia 21 e uma sindrome du cri du chat.
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Em 22 casos (28,2%) desconhece-se se foi feito diag-
néstico pré-natal tanto para a fissura como para patolo-
gia associada.

Em 52 casos (66,6%) o diagndstico pré-natal ecogréfi-
co foi negativo para qualquer tipo de patologia.

Em 4 casos (5,12%) foi detectada anomalia na ecogra-
fia:

*HidrAmnios - |

*Malformacao da mio - |

*Fissura palatina ¢ malformag&o renal - |

*Hidrocefalia - 1

Quanto ao peso ao nascer, dos 78 doentes, oito tinham
baixo peso e um muito baixo peso.

CONSANGUINIDADE E MALFORMACOES
CONGENITAS NOS FAMILIARES

Em trés casos (3,8%) ha consanguinidade nos ascen-
dentes directos (pais primos). Em 43 casos (55,1%) néo
hd consanguinidade nos ascendentes. Nos restantes 32
casos (41%) ndo estd referida ou é desconhecida para
ascendentes de 2° gerag@o.

Quanto 2 existéncia de malformagdes congénitas nos
familiares, directos ou no, verificamos que em 32 doen-
tes (41%) ndo existem malformacdes noutros membros
da familia e que em 23 (29,4%) este dado é desconheci-
do.

Nos restantes 23 doentes (29,4%) ha histéria familiar
de malformacdes congénitas: 13 fissuras labio alvéolo
palatinas e nos restantes 10, malformagdes de outros 6r-
gaos; nestes, em 3 doentes, o tipo de malformagao foi co-
mum 2 crianga e ao familiar e nos restantes 7 a malfor-
magdo associada foi diferente.

MALFORMACOES CONGENITAS
ASSOCIADAS E SINDROMES

Exceptuando 30 casos com sindromes bem definidas,
nos restantes 48 doentes, as M.C.A. foram diversas, quer
quanto 2 gravidade - major ou minor (Quadro II e Figura
5) - quer quanto ao nimero por doente, € quanto ao
aparelho ou sistema a que se referem; a distribui¢do €
respectivamente a dos Quadros III e IV.

As malformacdes de vérios sistemas foram as mais fre-
quentes (23/48), seguida de uma anomalia isolada
(14/48), sendo a menos frequente as vérias anomalias de
um tnico sistema (11/48) (Figura 6).

Quadro Il - M.C.A. segundo o tipo de fissura

Malf. Cong.  FL (FA) FLAPuni FLAPbi FP Outras Total
Major 2 31 16 30 2 81
Minor 4 19 6 16 I 46
Total 6 50 22 46 3 127

150

N* M.C.A.
100

| OmaJoR 60
COMINOR

40

31
19 30
' " 16 [
o le=T=0" : =

16
[
w

FL (FA)
FLAP uni
FLAP bi
OUTRAS
TOTAL

Fig. 5 - M.C.A. major e minor segundo o tipo de fissura.

Quadro Ill - Distribui¢do das M.C.A. segundo o tipo de fissura
FL (FA) FLAP uni FLAPbi FP Outras Total

Malf. Unica 4 7 2 1 14
Malf, um Sistema 1 2 4 3 1 11
Malf. Virios Sistemas 10 3 9 | 23
Total 5 19 9 13 2 48

Quadro 1V - Grupos anatémicos de M.C.A. segundo o tipo de fissura

FL (FA) FLAPuni FLAPbi FP Outras Total
Face 12 8 12 1 33
Card. Vasc. 8 4 9 21
Ap. Digest. | 1 2
Urogenit. 7 3 3 13
Membros 1 5 3 10 19
S.N.C. 1 8 2 2 1 14
Outras 3 9 2 10 1 25
Total 6 50 22 46 3 127

FLAP
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S
Fig. 6 - Complexidade das M.C.A. isoladas, de um ou vdrios sistemas,
segundo o tipo de fissura.

O ndmero total de M.C.A. foi de 127, sendo as da face
as mais frequentes - 33 (25,9%), seguidas das do apare-
lho cardiovascular - 21 (16,5%). As malformacdes con-
génitas menos frequentes foram as do aparelho digestivo
- 2 (1,6%) (Quadro IV).

Constatamos que ocorreu maior nimero de M.C.A.
nas fissuras labio alvéolo palatinas unilaterais (50/19),
onde houve um predominio das anomalias associadas de
vdrios sistemas (10/19); em segundo lugar de frequéncia
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apareceram as fissuras ldbio alvéolo palatinas bilaterais
(22/9), com preponderincia para as anomalias de um sis-
tema (4/9). As fissuras labiais tiveram o menor nimero
de M.C.A. (6/5), com predominio das anomalias tinicas
(4/5) (Quadros II e IV).

Descrevemos seguidamente a distribui¢do das vérias
malformacdes congénitas por aparelhos ou sistemas, em
relagdo com o tipo de fissura (Anexos I a VII).

Em 30 doentes identificaram-se 11 tipos de sindromes
bem definidos, nomeadamente: 19 Sequéncias Pierre
Robin (S.P.R.), cinco situa¢des monogénicas ou de trans-
missdo mendeliana (Van der Woude, oro digito facial II,
Apert, pterigio popliteu), duas anomalias cromossémicas
(trissomia 21 e cri du char), trés embriofetopatias (duas
rubéolas congénitas e uma fetopatia alcodlica) e uma
associacdo de VACTERL (Quadro V).

Quadro V - Sindromes identificadas
FL (FA) FLAPuni FLAPbi FP Outras Total

S.PR. 19 19
Orodigitofac. 11 1 1
Osteog. Imperf. 1 1
S. Apert | 1
S. Pterigio Popl. 1 1
Van der Woude I 1
Cri du Chat 1 1
Trissomia 21 1 1
Fetop. Alcodlica 1 1
Rubéola Cong. 1 1 2
VA.CTER.L. 1 1
Total 2 4 0 23 1 30

A S.PR. sendo a mais frequente foi estudada com
maior detalhe, verificando-se que em sete doentes esta
sequéncia corresponde a classicamente descrita, estando
associadas outras malformagdes nas 12 restantes. As ca-
racteristicas da populacdo com S.PR. estdo sumariadas
no Quadro VI.

Quadro VI - SPR Resumo

SPR Unico SPR C/ MCA Total
N.° 7 12 19
Sexo (M/F) 4/3 8/4 12/7
Raga (C/N) 710 1171 18/1
1+ 1+ 2+
Consang. 3- 7- 10 -
3? 49 7?
2+ 2+ 4+
Inc. Fam. l- 7- 8-
47 37 77
0+ 0+ 0+
D. Pré-Nat. 4 - 11- 15 -
3? 1? 4?
M.C. A. 0 12 12

+com / -sem / ? desconhecido

Verificaram-se quatro ébitos; trés no periodo perinatal
e um aos quatro anos de idade, por sépsis a Candida albi-
cans, no pés-operatério de correc¢éo de cardiopatia con-
génita (operagio de Fontain).

Anexo I - Malformagdes da face segundo o tipo de fissura

FL (FA) FLAPuni FLAPbi FP Qutra Total
2° Freio Vest. Infer. I
Micrognatismo 1
Hélix Valgus 2 |
Malimpl. Pav. Aur. 3 2
Fist. Pré-Auricular
Criptotia
Hipertelorismo
Hipotelorismo
Estrabismo
Blefarofimose
Ptose Palpebral
Epicantos 1
Fenda Palp. Aném. |
Total 0 12 8
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Anexo Il - Malformagées S.N.C. segundo o tipo de fissura
FL (FA) FLAPuni FLAPbi FP Outra Total

Atraso Desenv. | 4 1 1 7
Hidrocefalia 2 2
Hidranencefalia 2 2
Holoprosencef. 1 1
Microcefalia | 1
Hip. C. Caloso 1 1
Total 1 8 2 2 1 14

Anexo Il - Malformagdes dos membros segundo o tipo de fissura
FL (FA) FLAPuni FLAPbi FP Outra Total

Hipopl. Tenar l 1
Hipopl. Dedo 1 1
Amput. Cong. Dedo 1 1
Polidactilia 1 1 2
Malform. 1° Dedo I 1
Clinodactilia 1 1
Prega Unica 1 1
Total 2 | 5 8
Lux. Cong. Anca 1 3 4
Metat. Varus t l 2
Pé Equinovarus 2 2
Sindactilia | 1
Dedo Infra-Aduct. 1 1
Pterigio Poplit. l 1
Total 1 3 2 5 0 1

Anexo IV - Cardiopatias segundo o tipo de fissura
FL (FA) FLAP uni FLAP bi

FP Outra Total

CLV. 3 1 4 8
T. Fallot 1 1 2
Esten. Médio Ventric. | 1
Pers. Canal Arter. | 2 | 4
Transp. Gr. Artérias 1 1
Atrésia Pulmonar 1 1 2
Coartagdio Aorta 1 1
Anel Vascular 1 1
Outra 1 1
Total 0 8 4 9 0 21
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Anexo V - Malformagaes urogenitais segundo o tipo de fissura

FL (FA) FLAP uni FLAPbi FP Outra Total
2 1 3

Criptorquidia
Monorquidia
Hipospddias
Micropénis
Dil. Pielocalic. 1

Ref. Vesicouret. 1
Displasia Renal 1

Rim Unico 1
Total 0 7

1
2 |
1
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Anexo VI - Malformagdes do tubo digestivo segundo o tipo de fissura
FL (FA) FLAP uni FLAPbi FP Outra Total

Malrotagio ] 1
Est. Hip. Piloro | 1
Total 1 1 0 0 0 2

Anexo VII - Outras malformagdes congénitas segundo o tipo de fissura

FL (FA) FLAP uni FLAPbi FP Outra Total
H. Umbilical 1 1 1 2
H. Inguinal 1 3 3
Gastrosquisis 1
Pect. Carinatum |
Pect. Excavatum t
Torticolis | 1
Malf. Vertebral 1
Escoliose 1
H. Diafragmatica 1
Angioma 2
Hiperplasia Timo |
Talassémia 1
Fist. Supraptibica ]
Total
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DISCUSSAO

A face humana € a janela para o mundo!0. Contém os
6rgdos dos sentidos que comunicam com o meio envol-
vente, recebendo, armazenando e adicionando informa-
¢do. A face humana reflecte saide e sofrimento, alegria
e tristeza, emotividade e caricter. E a fachada através
da qual os individuos se interapercebem e se julgam;
anatomicamente é a frontaria, a linguagem de todo o
corpo influenciando a aceitabilidade social em geral. As
deformidades congénitas da face, afectam uma das
mais importantes fung¢bes - a capacidade de comuni-
cacio com 0S outros.

As malformagdes da face, nomeadamente as fissuras
sdo assim uma perturbagdo para o desenvolvimento ana-
témico, funcional, social, afectivo e da vida de relacgfo.

Esta perturbagdo na relacfio social e do desenvolvi-
mento é potenciada pela relagfo pais / filho estabelecida
(sobretudo da mae) e que pode variar duma aceitagéo
surpreendida até a recusa, num processo de néo reconhe-
cimento (identificagdo) com o neonato.

Quando a deformidade facial se associam outras mal-
formagdes, o processo deficitario de relagdo € por certo
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agravado, ndo apenas pelo somatdrio malformativo mas
pela multiplicagdo exponencial de encargos, nos cuida-
dos e seguimento a que as outras patologias vio também
obrigar, como sdo paradigma as do sistema cardiovascu-
lar, nervoso central, etc.

Ndo existem ndmeros oficiais nacionais C.E.R.A.C.
(Centro de Estudos e Registo de Anomalias Congénitas),
nem internacionais E.U.R.O.C.A.T. (European Registra-
tion of Congenital Anomalies), quanto a associagdo de
malformagoes congénitas em fissurados, mas trabalhos
referentes ao tema sdo dispares quanto a nimeros, decer-
to devido a fasquia utilizada para defini¢do de malfor-
magdo. Quanto a prevaléncia, os fissurados ocupam o 8°
lugar entre os diversos grupos de anomalias, 6,7 por
10000 nascimentos, nos numeros de E.U.R.O.C.A.T.
(1980 - 92) e 5,4 nos nimeros do C.E.R.A.C. de 1996
(M.* J. Feijo).

Estudando cada sexo per si, a percentagem de
doentes com M.C.A. no presente estudo € maior no
sexo feminino 31% (36 / 116) que no masculino 25,1%
(42 / 168), sugerindo que haverd uma tendéncia do sexo
feminino para apresentar uma maior incidéncia de
M.C.A. dentro da populagdo geral dos fissurados. G.
Lilius ndo encontrou diferenga no nimero de M.C.A.
nos fissurados, relativamente a distribuicdo por sexo®.
No estudo da Maternidade Dr. Alfredo da Costa hd um
predominio do sexo masculino 42 /36 - 53,.8% / 46,2%
embora menos marcado que na populacdo geral 168 /
116 - 59,1% / 40,9%!!. Tal como na série de Lilius, hd
uma predominéncia de atingimento de M.C.A. para a
fissura completa ou incompleta restrita ao palato 36 /
78; em segundo lugar, a FLAP unilateral 23 / 78, tal co-
mo para Lilius que neste segundo lugar agrupa as FLA
com ou sem FP4.

A distribui¢io racial é um dado com pouco significa-
do; seriam necessdrios levantamentos populacionais
quanto a malformagées e suas associagdes para poder in-
ferir alguma conclusdo; no entanto dentro deste grupo a
percentagem de M.C.A. ndo difere da populacdo geral,
visto o nimero total de individuos de raga negra ou mes-
tica seguidos na Consulta de Fissurados ser de 14 doen-
tes (4/14 - 28,5%).

A proveniéncia é dominada pela regifio de Lisboa e
Vale do Tejo que abrange as zonas do Oeste, grande Lis-
boa, peninsula de Setibal, Médio Tejo e Leziria do Tejo
e que se estende desde Peniche, Caldas da Rainha, San-
tarém, Abrantes a Settibal®.

A distribuicdo por anos de nascimento € condicionada
pelo nimero de doentes actualmente em seguimento na
Consulta de Fissurados do H.D.E. (Figura 4) e a
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percentagem das M.C.A. varia entre 20 e 35%, calculada
para os anos com niimero de doentes igual ou superior a
10. Verifica-se que em 1992 e 1993 hd um pico para o
ndmero total de doentes, acompanhado de uma também
maior percentagem de M.C.A. detectadas neste mesmo
periodo - 34 e 35% respectivamente. Ndo se dispde de
dados nacionais e/ou internacionais concordantes ou ndo
com este facto, mas € bem conhecida a variacdo ciclica
no aparecimento de diversas malformagdes congénitas,
mal explicadas pelos factores geralmente incriminados
para as mesmas.

Os incidentes de gravidez narrados sdo em pequeno
nimero e o diagndstico pré natal mostrou-se deficitdrio,
tendo em conta a percentagem de gravidezes seguidas,
explicdvel pela deficiente acuidade do material e/ou dos
ecografistas.

O nimero de casos omissos 14 quanto ao decurso da
gravidez, atesta o insuficiente preenchimento dos pro-
cessos clinicos, ndo colmatado pelas respostas insatisfa-
térias aos questiondrios enviados. Algumas destas crian-
¢as encontram-se actualmente internadas em Instituicdes
de apoio e / ou & guarda de parentes que desconhecem
pormenores e incidentes na gravidez.

O peso ao nascer € um dado de interesse anddino, ape-
nas 9 criangas (11,5%) pesavam menos de 2500 gramas.

A consanguinidade é baixa (< 5%) e o conhecimento
de malformagdes congénitas nos familiares ndo desperta
grande interesse nas respostas obtidas, cerca de 30% diz
desconhecer o dado.

Nos cerca de 30% em que estdo referidas malforma-
¢Oes congénitas em familiares, a parte as fissuras - 13 /
23 (56,5%), as outras nio demonstram uma relagdo mar-
cada de concordéncia (3 / 10) quanto ao tipo de malfor-
macao.

Por comodidade de estudo, foram analisados separada-
mente as 30 sindromes identificadas e de descri¢do bem
definida, no entanto, nalguns destes casos a fissura pode-
rd ser um evento ocasional sem relagdo com a sindrome
identificada, como por exemplo na osteogénese imper-
feita. Nas 48 restantes foram incluidas as malformacées
consideradas minor segundo o critério de Smith, mas as
do tipo major quase dobram em niéimero as primeiras
81/ 46.

O envolvimento de vdrios sistemas na pandplia das
M.C.A. € predominante 23 / 48 (47,9%).

Nido sendo do ambito deste estudo a determinacio
exacta, no espac¢o temporal ontogénico, de cada anoma-
lia referida, parece haver uma resposta no desenvolvi-
mento fetal a uma noxa, endégena ou exdgena que se
manifesta (urbis et orbis) por aqui e por ali predominan-
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temente em varios 6rgdos e sistemas.

Este trabalho é um estudo preliminar em que a meto-
dologia geneticista ndo estd contemplada, estando este
objecto de estudo em curso para ulterior publicagio. De-
certo sobretudo nos grupos com cardiopatias ou doencas
neurolégicas associadas estardo presentes numerosas
sindromes descritas na literatura mas ainda ndo identifi-
cadas na presente populagdo em estudo, como por exem-
plo a sindrome velo cardio facial ou outros!2.

Consultando o Oxford Medical Data Bases!3, estdo in-
dividualizadas 169 sindromes que incluem fissuras ldbio
alveolares e / ou palatinas associadas a malformacdes
cardiovasculares e 148 associadas a malformacdes
S.N.C.

A identificacgdo individual de provéveis sindromes,
seus tipos, e suas causas &, além do aliciante proces-
so cientifico desenvolvido, um dado indispensdvel
para um criterioso e fundamentado aconsethamento
genético aos progenitores e num futuro do préprio
paciente.

Quanto a localizag@o anatémica destas anomalias, a
face é a mais atingida, parecendo participar no déficit
de mesenquimenacfo do desideratum embriondrio das
fissuras. A migracdo neuroblastica, responsabilizada
pelo éxito ou fracasso deste processo, seria assim tam-
bém a responsdvel pelas conotagcdes malformativas
proximas a regido anatémica afectada. Neste grupo
estdo descritas inimeras alteragdes minor, mas que
serdo o testemunho do processo regionalizado da mal-
formacéo.

Para a Sequéncia de Pierre Robin € hoje bem conheci-
do o processo de desencadeamento causa / efeito devido
a hipoplasia mandibular, responsdvel pelas malforma-
¢des de vizinhanga que acarreta!4-16,

Quanto ao sistema cardiovascular, ele tem uma
responsabilidade de predominéncia e de gravidade
que pesam de forma significativa no desenvolvimen-
to e no provir destes doentes. O tnico &bito registado
fora do periodo neonatal refere-se a um doente com
complicagbes pés-operatérias de cirurgia cardiovas-
cular.

O grupo transdisciplinar classicamente reconhecido
como indispensdvel para o tratamento dos fissurados,
tem que ser alargado em cada caso segundo o tipo e gra-
vidade de patologia associada.

O calendario cinirgico destes doentes ndo pode estar
rigidamente sujeito aos protocolos estabelecidos. As in-
dicacdes e os momentos t€m que ser atempados em fun-
¢do de outras intervengdes (em simultidneo ou ndo) sobre
outros sistemas.
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CONCLUSOES

1. Nos doentes fissurados a associagdo de malforma-
¢bes congénitas é muito frequente - 27,5%, cabendo a
fissura palatina o maior contigente de M.C.A. (36%).

2. Importancia dum cuidadoso rastreio das M.C.A. nos
doentes fissurados, visto o nimero de sindromes que in-
cluem esta patologia ser muito elevado.

3. Foram identificados 30 doentes com onze tipos de
sindromes bem caracterizados.

4. Nos restantes 48 doentes hd uma incompleta avalia-
¢do de provéveis sindromes malformativas, pelo que €
necessdrio um estudo ulterior de diagndstico para acon-
selhamento genético esclarecido, fundamentado e crite-
rioso.

5. Dificuldade de obtencdo de dados rigorosos quanto
3 histéria familiar, decurso e seguimento da gravidez.

6. Nimero consideravel de sindromes que incluem fis-
suras.

7. Falta de acuidade da maioria dos exames ecografi-
cos feitos por rotina na assisténcia materno infantil.
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