Anomalias Congénitas Identificadas ao
Nascimento em Recém-Nascidos de Mulheres
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RESUMO
Introducgao: Analisar a prevaléncia das anomalias congénitas, detetadas no nascimento, entre filhos de gestantes adolescentes, en-
fatizando os tipos mais comuns e a época do diagndstico.
Material e Métodos: Estudo retrospetivo do tipo censo, no qual foram analisados todos recém-nascidos, vivos ou mortos, com peso
superior a 500 g, de mulheres que tiveram o parto no Hospital Sdo Paulo num periodo de seis anos. Os produtos da concegdo por-
tadores de anomalias foram identificados no periodo pré-natal ou através do exame fisico pds-natal, segundo os critérios do Estudo
Colaborativo Latino-Americano das Malformagdes Congénitas. Os resultados sao apresentados de forma descritiva através de valores
absolutos e relativos, calcula-se a prevaléncia das anomalias e comparam-se os diferentes grupos recorrendo a testes ndo paramé-
tricos.
Resultados: Foram analisadas 6 257 gestagbes, das quais 577 resultaram em recém-nascidos com alguma anomalia congénita
identificada no nascimento (prevaléncia de 9,2%). Do total de gestagdes, 907 eram de adolescentes (idade inferior a 20 anos), para
as quais se verificou uma prevaléncia de anomalias nos recém-nascidos de 9,9%. Comparando os recém-nascidos de adolescentes
com os das mulheres com idade superior a 20 anos, apenas se encontrou diferenga estatisticamente significativa para a prevaléncia
dos defeitos do tubo neural (p = 0,027).
Discussao: Observamos uma alta taxa de partos em adolescentes, acima das taxas dos paises desenvolvidos. Observamos também
alta frequéncia de anomalias congénitas em recém-nascidos, provavelmente por sermos um servigo terciario de referéncia. A elevada
prevaléncia dos defeitos do tubo neural entre gravidas jovens pode ser explicada pela ndo suplementagao pré-concecional de acido
félico em gravidezes nao planeadas, como é caracteristico nas adolescentes.
Concluséao: A prevaléncia e momento do diagndstico das anomalias congénitas em recém-nascidos apresentam comportamentos
semelhantes entre gravidas com idade inferior ou superior a 20 anos, exceto para os defeitos do tubo neural, de maior prevaléncia nos
recém-nascidos das gravidas adolescentes.
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ABSTRACT
Introduction: To analyze the prevalence of congenital anomalies detected at birth among children of pregnant adolescents, emphasizing
the most common types and the time of diagnosis.
Material and Methods: Retrospective study of type census, in which were analyzed in all newborns, living or dead, weighing more
than 500 g of women who gave birth at Hospital Sdo Paulo in a period of six years. The fetuses bearing anomalies were identified
prenatally or through postnatal physical examination period, according to the criteria of the Latin American Collaborative Study of
Congenital Malformations. The results were expressed descriptively using absolute and relative values, the prevalence of anomalies
was calculated, as well as the comparison between groups using nonparametric tests.
Results: We analyzed 6 257 pregnancies, of which 577 newborns had some congenital anomaly identified at birth (prevalence 9.2%).
Among these 6 257, 907 were adolescents, which showed a 9.9% prevalence of anomalies among their newborns. There was no
significant difference between the presence of abnormalities in newborns of adolescents and women with age greater than or equal to
20 years. About 56% of congenital anomalies were diagnosed in the prenatal period. We observed a higher prevalence of defects of
neural tube between newborns of adolescents (p = 0.027).
Discussion: We observed high rate of deliveries in adolescents, higher than developed countries. We observed also high frequency
of congenital anomalies in newborns, probably because our tertiary reference center. The high prevalence of neural tube defect among
young pregnant women could be explained by the absent of acid folic supplementation in non-planned gestations which is typical of
adolescents.
Conclusion: The prevalence and time of diagnosis of congenital anomalies showed similar behavior among newborns of teenagers
and women with age greater than or equal to 20 years, except for the defects of the neural tube, which were more prevalent among
newborns of teenagers.
Keywords: Adolescent; Congenital Abnormalities; Pregnancy.
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INTRODUGAO

A adolescéncia é o periodo de transi¢do entre infancia
e idade adulta, caracterizada por inUmeras transformagdes
anatomicas, fisioldgicas, sociais e psicologicas.! Segundo
a Organizagdo Mundial de Saude (OMS) este periodo vai
dos 10 aos 19 anos completos.?

A gravidez na adolescéncia € um tema que tem des-
pertado interesse em todo o mundo, sendo objeto de cres-
cente preocupagao, uma vez que constitui um risco para a
gestante e o feto, enquanto exerce forte impacto bioldgico,
psicologico e social.® Ataxa de gravidezes por 1 000 mulhe-
res entre 15 -17 e 18 - 19 anos, no ano de 2009 nos EUA,
foi de 36 e 106, respetivamente.*

As anomalias congénitas sdo estados patolégicos de-
terminados por fatores causais que atuam antes do nasci-
mento, isto &, antes, durante ou depois da concegao, cuja
expressao clinica inclui defeitos em um ou mais 6érgaos,
que podem ser estruturais ou funcionais. Na Gra-Bretanha,
no periodo de 1990 a 2009, a prevaléncia de anomalias
congénitas major diagnosticadas antes de um ano de idade
foi de 198 por 10 000 nascidos vivos (intervalo de confianga
de 95% 195-201).° As anomalias congénitas estdo asso-
ciadas a baixo peso ao nascer, sendo a principal causa de
mortalidade infantil nos Estados Unidos da América.®

Croen e Shaw’ citam no seu estudo uma prevaléncia de
defeitos congénitos de 29,1 em cada 1 000 nascidos vivos
entre mulheres adolescentes. Aproximadamente 6% dos
recém-nascidos vivos com anomalias congénitas, no mes-
mo estudo, eram portadores de alteragées cromossomicas.
Tais criangas podem ser portadoras de doengas crénicas,
como atraso mental e deficiéncias fisicas, além de serem
mais suscetiveis a infe¢cdes e desnutricdo, entre outras, di-
ficultando sua incluséo social e acarretando um énus eco-
némico e psicoldgico para os pais e para o estado.

Para idades maternas superiores a 35 anos, tem sido
descrito um aumento da incidéncia de anomalias cro-
mossomicas.®® Em relagdo as anomalias congénitas nao
cromossoémicas, observou-se que recém-nascidos de mu-
Iheres adolescentes (14 - 19 anos) apresentam diferentes
anomalias em relagdo aos recém-nascidos de mulheres
com idade avangada (35 - 40 anos)." O trabalho de Croen
e Shaw’ sobre a prevaléncia das anomalias congénitas
em relagdo a idade materna resultou numa curva em ‘J’,
na qual mulheres entre 25 e 29 anos tiveram a mais baixa
prevaléncia de recém-nascidos com anomalias congénitas,
mulheres com menos de 20 anos tiveram uma prevaléncia
intermédia e as com mais de 39 anos a maior prevalén-
cia. Apds a exclusdo dos recém-nascidos com alteragdes
cromossémicas, a prevaléncia dos defeitos congénitos
caiu sensivelmente no grupo das mulheres com mais de
40 anos, resultando uma curva em ‘U’. Poucos estudos, no
entanto, tém investigado o risco de anomalias congénitas
em recém-nascidos de mulheres adolescentes.

Em numeros absolutos, as anomalias congénitas en-
tre recém-nascidos de mulheres adolescentes superam as
do grupo considerado como de maior risco, ou seja, das
mulheres acima de 35 anos, devido a maior incidéncia de

gestagdes entre as adolescentes e pelo facto destas expo-
rem mais frequentemente os fetos a fatores potencialmente
teratogénicos como alcool, drogas ilicitas e tabaco.! Além
disto, as caréncias nutricionais, como a do acido fdlico,
causadas pelo processo de desenvolvimento fisico e baixo
nivel socioeconémico, contribuem para estes nimeros.'2'3

Estes factos, somados aos indices de gravidez cada
vez mais elevados entre a populagado de adolescentes e as
altas taxas de morbidade e mortalidade, relacionadas com
os fetos portadores de anomalias congénitas, tornam esta
situagdo num problema de saude publica. Portanto, o obje-
tivo deste estudo foi analisar a prevaléncia das anomalias
congénitas, detetadas ao nascimento, entre recém-nasci-
dos de mulheres adolescentes, enfatizando os tipos mais
comuns e o momento, pré ou pos-natal, do diagnéstico das
anomalias.

MATERIAL E METODOS

Foi realizado um estudo retrospetivo do tipo censo, num
periodo de seis anos consecutivos (de janeiro de 1999 a
janeiro de 2005), através da analise de registos clinicos
de partos ocorridos no Hospital Sdo Paulo - Departamento
de Obstetricia da Escola Paulista de Medicina - Universi-
dade Federal de Sdo Paulo (EPM-UNIFESP) e de dados
provenientes dos registros do Estudo Colaborativo Latino-
-Americano das Malformagdes Congénitas, cedidos pela
Disciplina de Genética do Departamento de Morfologia da
EPM-UNIFESP. Este estudo foi analisado e aprovado pela
Comissdo de Etica de Investigagado da UNIFESP, processo
ndmero 0387/04.

Por se tratar de uma analise do tipo censo, o grupo de
estudo foi constituido por todos os recém-nascidos vivos ou
mortos, com ou sem anomalias estruturais detectadas ao
nascimento e com peso superior a 500 g, cujas gestantes
tiveram os partos no Hospital Sdo Paulo/EPM-UNIFESP.
Foram excluidas do estudo as pacientes com dados incom-
pletos nos processos clinicos ou nos registros do Estudo
Colaborativo Latino-Americano das Malformagbes Congé-
nitas.

As variaveis categoricas e numéricas analisadas foram
as seguintes:

1) Idade materna: Avaliada em anos completos no mo-
mento do parto. Foram consideradas adolescentes as pa-
cientes com idade inferior a 20 anos a época do parto.?

2) Tipos de anomalias: As anomalias foram classifica-
das de acordo com o érgdo e/ou sistema envolvido em: de-
feitos do tubo neural; anomalias do sistema nervoso cen-
tral; anomalias craniofaciais; anomalias oftalmicas; anoma-
lias tegumentares; anomalias cardiovasculares; anomalias
do trato respiratdrio; anomalias digestivas e da parede ab-
dominal; anomalias do aparelho genitourinério; anomalias
osteomusculares e das articulagbes e deformidades; ano-
malias placentarias e do corddo umbilical; tumores e mal-
formacdes associadas. Criaram-se ainda mais dois grupos:
anomalias congénitas multiplas sem diagndstico definido e
anomalias congénitas multiplas com diagnéstico definido.
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No primeiro grupo incluiram-se malformagdes congénitas
multiplas sem diagndstico definido, fetos portadores de
mais de duas malformagdes minor, duas ou mais malfor-
magdes major e/ou pelo menos uma malformagao major e
uma minor, sem diagnostico de sindroma ou etiologico de-
finido até o momento da alta. No segundo grupo incluiram-
-se fetos portadores de mais de duas malformagdes minor,
duas ou mais malformagdes major e/ou pelo menos uma
malformagé@o major e uma minor, com diagndstico sindré-
mico ou etioldgico estabelecido até o momento da alta. As
anomalias cromossoémicas, as quais podem acometer um
ou mais sistemas, acabaram sendo distribuidas por todos
0s grupos, com excegao do grupo de anomalias congénitas
multiplas com diagnéstico definido.

3) Momento do diagndstico das anomalias congénitas:

A época do diagndstico das anomalias foi dividida em
pré ou pos-natal, de acordo com os dados obtidos nos
prontuarios.

Durante um periodo consecutivo de seis anos, todos os
recém-nascidos com peso superior a 500 g, vivos ou mor-
tos, de gravidas que tiveram o parto no Hospital Sdo Paulo,
foram avaliados, apos exame inicial do neonatologista, por
um médico geneticista (MCSPC) responsavel pelo Estudo
Colaborativo Latino-Americano das Malformagdes Congé-
nitas, de maneira a tornar a amostra a mais homogénea
possivel.

Os dados foram armazenados numa pagina Excel 2003
(Microsoft Corp., Redmond, WA, USA) e analisados com o
programa Statistical Package for the Social Sciences ver-
sdo 10.0 (SPSS Inc., Chicago, IL, USA). Para a compa-
ragdo entre os diversos grupos recorreu-se a testes nao

Tabela 1 — Distribuicdo de casos de anomalias congénitas por grupos

paramétricos (teste Qui-quadrado, teste Exato de Fischer
e teste para duas proporgdes), considerando-se estatistica-
mente significativo valores de p < 0,05.

RESULTADOS

Durante o periodo do estudo, 6 273 gestantes tiveram
os partos no Hospital Sdo Paulo/EPM-UNIFESP. Destas,
16 foram excluidas por terem dados incompletos nos regis-
tros clinicos. Este nimero correspondeu a 0,25% de perda
da amostra total. Portanto, para a analise estatistica final
foram incluidas 6 257 pacientes.

A idade materna variou entre 10 e 49 anos, com uma
média de 26,9 anos. Entre estas mulheres, cerca de 14,5%
tinham idade inferior a 20 anos (adolescentes), 69,9%
apresentavam uma idade entre 20 e 34 anos e 15,6% idade
igual ou superior a 35 anos. Entre as 6 257 pacientes, 577
(9,2%) tiveram filhos portadores de algum tipo de anomalia
identificada ao nascimento (Tabela 1). Ndo foi encontrada
diferenga estatisticamente significativa entre mulheres com
idade inferior ou superior a 20 anos relativamente a pre-
valéncia das anomalias congénitas nos recém-nascidos
(p =0,43).

A Tabela 2 apresenta a distribuicdo dos recém-nascidos
portadores de anomalia de acordo com a idade materna.
Os defeitos do tubo neural foram a anomalia mais preva-
lente nos recém-nascidos das adolescentes, com valo-
res superiores aos encontrados nas restantes mulheres
(p = 0,027). Nao foi encontrada diferenga estatisticamen-
te significante entre os grupos para os demais tipos de
anomalias. Entre os fetos de mulheres com idade igual
ou maior que 20 anos, as anomalias congénitas multiplas

Grupo de anomalias congénitas

Malformagdes congénitas multiplas com diagnéstico definido
Anomalias geniturinarias

Malformacdes congénitas multiplas sem diagndstico definido
Defeitos do tubo neural

Anomalias osteomusculares, de articulagdes e deformidades
Anomalias do sistema nervoso central

Anomalias craniofaciais

Anomalias digestivas e da parede abdominal

Anomalias tegumentares

Anomalias cardiovasculares

Malformagbes associadas

Anomalias placentarias e do corddo umbilical

Anomalias do trato respiratério

Tumores

Anomalias oftalmicas

Total

89
77
73
69
59
57
43
24
24
18
17

577
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(incluindo as cromossoémicas) com diagnéstico definido
predominaram ao mesmo tempo as anomalias oftalmicas e
os tumores foram as malformagdes com menor prevaléncia
neste grupo.

Quanto ao momento do diagndstico, observamos que
55,6% (321) das anomalias foram identificadas no periodo
pré-natal e 44,4% (256) no exame pds-natal, ndo existindo
diferencga estatisticamente significativa (p = 0,339). Verifica-
-se ainda que, relativamente aos diagnoésticos em periodo
pré-natal, ele foi efetuado em 60% dos casos das mulheres
adolescentes e em 54,6% dos casos das restantes mulhe-
res (p = 0,483).

A Tabela 3 apresenta a distribuicdo dos tipos de anoma-
lias segundo 0 momento do diagnéstico e a idade materna.
Verifica-se que os defeitos do tubo neural foram diagnosti-
cados no periodo pré-natal em 100% dos recém-nascidos
de mulheres adolescentes e em 98,1% das mulheres com
idade igual ou superior a 20 anos. Nao houve diagnésticos
de malformagdes associadas e anomalias oftalmicas no
periodo pré-natal.

DISCUSSAO

A gravidez na adolescéncia constitui um tema de cons-
tante preocupacao entre autoridades de saude, principal-
mente, devido ao aumento da sua incidéncia nesta faixa
etaria e aos fatores socioeconémicos envolvidos. Apesar
disto, pouca ou nenhuma atencéo tem sido dada a algu-
mas complicagbes que podem estar associadas a gesta-
¢ao nestas mulheres, por exemplo, o estudo das anomalias
congénitas dos seus recém-nascidos.” Torna-se imprescin-
divel uma vigilancia pré-natal adequada destas mulheres,
pois além do bindmio materno-fetal, devemos estar atentos
a todas as implicagdes psicossociais envolvidas, como, por
exemplo, gestagdes néo planeadas, o abandono escolar e
a recorréncia precoce de gestagdes neste grupo.

Apesar de sabermos que a idade materna é um fa-

tor de risco para anomalias cromossémicas, no grupo de
mulheres com idade inferior a 20 anos é que se conhega
melhor a real prevaléncia das anomalias congénitas nos
recém-nascidos, quais os tipos de anomalias mais frequen-
temente encontrados e qual o seu progndstico.?® Devemos
ressaltar também que, ao conhecermos os tipos € compor-
tamento das anomalias congénitas em recém-nascidos de
adolescentes, podemos tomar medidas profilaticas visando
diminuir a sua incidéncia.

Entre as 6 257 pacientes incluidas no estudo 14,5%
(907 pacientes) eram adolescentes (taxa de 144,9 por
1 000), nimero semelhante a média do estado de Sao Pau-
lo, mas inferior a média do Brasil. Segundo dados do DATA-
SUS,™ no ano de 2011, 14,7% dos partos no estado de Sao
Paulo ocorreram em adolescentes, contra 19,2% da média
nacional. Esta taxa de partos em mulheres adolescentes é
muito superior a de paises desenvolvidos como a Austra-
lia (1,98%), o Canada (2,42%), a Gra-Bretanha (2,84%),
a Alemanha (1,25%) e os Estados Unidos da América
(5,44%) (dados relativos a mulheres entre 15 - 19 anos),"
comprovando ser a gravidez na adolescéncia um problema
de saude publica no Brasil. Acrescente-se a este facto, a
taxa de recém-nascidos de baixo peso quase duas vezes
superior a das gravidas nao adolescentes.'® Segundo um
estudo realizado nos Estados Unidos da América, a oferta
de consultas pré-natais a todas as adolescentes que nao ti-
veram vigilancia até o sexto més permitiria reduzir em 50%
os recém-nascidos de baixo peso, com um custo médio de
apenas 95 délares."”

A prevaléncia global de anomalias congénitas identifi-
cadas ao nascimento na populagdo estudada foi de 9,2%,
numero acima do estimado pela literatura mundial que esta
entre 3% a 5% dos recém-nascidos.' Esta alta prevaléncia
deve-se ao facto do Hospital Sdo Paulo ser um hospital
publico universitario de referéncia, recebendo casos de
anomalias fetais, diagnosticados ou com suspeita pelo

Tabela 2 — Distribuigéo dos tipos de anomalias congénitas segundo a idade materna

Tipos de anomalias congénitas

Defeitos do tubo neural

Anomalias do sistema nervoso central

Craniofaciais

Tegumentares

Digestivas e da parede abdominal

Cardiovasculares

Respiratorias

Genitourinarias

Oftalmicas

Malformacgdes associadas

Malformagdes congénitas multiplas sem diagnéstico definido
Malformagdes congénitas multiplas com diagndstico definido
Tumores

Osteomusculares, de articulagdes e deformidades
Anomalias placentarias e do corddo umbilical

Idade materna (anos) P
<20 =20
(n =907) (n =5 350)
17 (1,76%) 52 (0,99%) 0,027
11 (1,21%) 46 (0,86%) 0,398
6 (0,66%) 37 (0,69%) 0,908
4 (0,44%) 20 (0,37%) 0,990
3(0,33%) 21 (0,39%) 0,990
- 18 (0,34%) 0,157
- 8 (0,15%) 0,507
14 (1,54%) 63 (1,18%) 0,446
- 4 (0,07%) 0,910
2 (0,22%) 15 (0,28%) 0,980
14 (1,54%) 59 (1,10%) 0,327
11 (1,21%) 78 (1,46%) 0,671
- 6 (0,11%) 0,668
6 (0,77%) 53 (0,97%) 0,773
2 (0,22%) 7 (0,13%) 0,853

p=0,027*
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ultrassom pré-natal, de toda regido metropolitana de Sao
Paulo (22 000 000 de pessoas), bem como de outras cida-
des do estado de S&o Paulo e de outros estados do Brasil.

Nao foi observada associagéo estatisticamente signifi-
cativa entre idade materna superior ou inferior a 20 anos e
presencga de anomalias congénitas. Num estudo realizado
em Atlanta, Estados Unidos da América, entre 1968 e 2000,
com 32 816 recém-nascidos com anomalias congénitas nao
cromossomicas, o numero de casos entre adolescentes (14
- 19 anos) e em mulheres com idade avangada (35 - 40
anos) foi semelhante, apesar dos tipos de anomalias terem
sido diferentes entre os grupos.® Neste estudo america-
no, no grupo de mulheres adolescentes predominaram as
seguintes anomalias: anencefalia, hidronefrose, defeito do
pavilhdo auricular, fenda labial, onfalocelo e gastrosquise.
No grupo de mulheres de idade avangada predominaram
as doengas cardiacas congénitas, hipospadias e cranios-
sinostoses. Tal como no nosso estudo, o defeito de tubo
neural, também foi mais frequente no grupo de gestantes
adolescentes.

No entanto, ha estudos com resultados discordantes,
como o de Jacono et al,' que obteve uma maior prevalén-
cia de anomalias congénitas identificados ao nascimento
entre recém-nascidos de adolescentes do que entre mulhe-
res com idade superior a 19 anos completos. Num estudo
chileno, utilizando a mesma classificagdo por nés adotada,
o Estudo Colaborativo Latino-Americano das Malforma-
¢Oes Congénitas, os autores obtiveram uma taxa geral de
malformacgdes de 8,4%, semelhante aos 9,2% da nossa po-
pulagdo. Neste estudo chileno, os autores observaram as
maiores taxas de malformagdes fetais nos recém-nascidos
de mulheres com idade inferior a 20 anos e maior que 39
anos, correspondendo a 56% de todos os recém-nascidos
malformados.?® Num estudo europeu, envolvendo 15 pai-
ses e 1,75 milhdo de partos, as anomalias congénitas nao
cromossomicas foram mais prevalentes nas gestantes ado-
lescentes (menor que 20 anos) com taxa de 26,5/1 000 par-
tos. A gestagao na adolescéncia foi associada com gastros-
quise, atresia da tricuspide, anencefalia e malformagdes
dos sistemas digestivo e nervoso.?'

Tabela 3 — Distribuicdo dos tipos de anomalias congénitas de acordo com o momento do diagndstico e a idade materna

Tipos de anomalias congénitas Idade materna Diagnostico
Pré-natal Pds-natal
) < 20 anos 17 (100,0%) -
Defeitos do tubo neural
> 20 anos 51 (98,1%) 1(1,9%)
. . < 20 anos 10 (90,9%) 1(9,1%)
Anomalias do sistema nervoso central
220 anos 41 (89,1%) 5(10,9%)
. . <20 anos 1(16,7%) 5 (83,3%)
Craniofaciais >20 anos 2 (5,4%) 35 (94,6%)
< 20 anos - 4 (100,0%)
Tegumentar > 20 anos 1(5,0%) 19 (95,0%)
< 20 anos 1(33,3%) 2 (66,7)
Digestivas
=20 anos 15 (71,4%) 6 (28,6%)
) < 20 anos - -
Cardiovasculares > 20 anos 9 (50,0%) 9 (50,0%)
o < 20 anos - -
Respiratorias >20 anos 6 (75,0%) 2 (25,0%)
o <20 anos 10 (71,4%) 4 (28,6%)
Genitourinarias > 20 anos 39 (61,9%) 24 (38,1%)
L <20 anos - -
Oftélmicas 2 20 anos - 4 (100,0%)
Malformagdes associadas <20 anos i 2 (100.0%)
2 20 anos - 15 (100,0%)
Malformagdes congénitas multiplas sem diagnéstico definido : 28 Z:zz ll gigz//:; 135((2215’§{)0/3)
Malformacdes congénitas multiplas com diagnéstico definido ; 28 Z:Zz 459(?65é,5;£2) 269((5;7"520/00/3)
Tumores < 20anos § i
> 20 anos 06 (100,0%) -
. . . < 20 anos - 6 (100,0%
Osteomusculares, de articulagdes e deformidades > 20 anos 1(1.9%) 52( (98,1%;
< 20 anos - 2 (100,0%)
Anomalias placentarias e do corddo umbilical
2 20 anos 1(14,3%) 6 (85,7%)
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O diagnéstico de anomalias congénitas no periodo
pré-natal foi estabelecido em aproximadamente 55% dos
produtos da concecgao portadores de anomalias congénitas
estudados, sendo que os restantes 45% corresponderam
a gestagdes sem vigilancia ecografica. Num estudo reali-
zado em Recife, Brasil, a ultrassonografia pré-natal fez o
diagnostico de 63,2% (457/289) das anomalias congénitas
e 56,2% (257/289) destes diagnodsticos foram confirmados
no pos-parto, o que corresponde a uma sensibilidade de
96% e uma especificidade de 79%.% Na casuistica que
apresentamos a acuidade diagnostica da ecografia foi pre-
judicada pelo facto de se terem incluido anomalias congé-
nitas de dificil diagnostico ecografico, como, por exemplo,
as anomalias osteomusculares e das articulagdes e defor-
midades. Além disso, um grande numero de pacientes nao
fez o seguimento pré-natal nem exames de ultrassom na
nossa instituicdo ou ndo realizaram mesmo qualquer tipo
de exame ultrassonografico, comparecendo neste servigco
somente no momento do parto (1 126/6 257 = 18%). Este
ultimo grupo de mulheres (18% da amostra) ndo pode ser
incluido nesta analise visto que o diagnédstico foi apenas
pés-natal.

Analisando os grupos de idade materna em relagao a
presenca dos diferentes tipos de anomalias congénitas, ob-
servamos que os defeitos do tubo neural (1,76%) foram as
anomalias com maior prevaléncia entre recém-nascidos de
adolescentes, ao passo que, na populagdo geral, as mal-
formagdes congénitas multiplas (1,46%) com diagndstico
definido predominaram. Este grupo incluiu, por exemplo:
recém-nascidos portadores de nevos tegumentares (minor)
e polidactilia (minor) ou defeito do tubo neural (major) e po-
lidactilia (minor) com diagnodstico sindrémico ou etioldgico
estabelecido até o momento da alta.

Da mesma forma, num estudo retrospetivo com 5 542
861 gestagbes unicas em mulheres americanas com ida-
de inferior a 35 anos, a gestagédo na adolescéncia (13 -19
anos) também foi associada a um aumento no risco de
malformagdes do sistema nervoso central (odds ratio (OR):
1,08; intervalo de confianga — IC 95% 1,01 — 1,16), incluin-
do defeitos de tubo neural como anencefalia e espinha bifi-
da_23

Num estudo brasileiro envolvendo 335 gestantes com
diagnostico ultrassonografico pré-natal de malformagdes
fetais, com idade materna média de 27,1 anos, as malfor-
magdes do sistema nervoso central também foram as mais
prevalentes.* Num estudo iraniano, os defeitos do tubo
neural foram a causa mais frequente de interrupgao de gra-
videz por anomalia morfoldgica fetal.?> A elevada percenta-
gem de diagndsticos pré-natais de defeitos do tubo neural
podera ser atribuida a elevada sensibilidade do ultrassom
no diagndstico das malformagdes do sistema nervoso cen-
tral, da ordem dos 92,8%.% Ja a elevada prevaléncia desta
malformagéo entre gravidas jovens podera ser explicada
pela ndo suplementacdo pré-concecional de acido folico
em gravidezes nao planeadas, como é caracteristico nas
adolescentes. Noutro estudo iraniano, comparando dois
grupos de gestantes, um composto por 175 com suple-
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mentacao, e outro composto por 68 sem suplementagéo de
acido félico, a frequéncia de defeitos do tubo neural foi de
16,1% (IC 95% 11,3 — 22,1) no primeiro e 47,1% no segun-
do (IC 95% 35,6 — 58,7), respetivamente.?

Atualmente, a introdugdo da técnica de arrays de hi-
bridizagdo gendmica comparativa (-HGC) oferece uma re-
solugdo muito superior a do cariétipo convencional para o
diagnoéstico de anomalias cromossémicas desequilibradas,
permitindo mais frequentemente um diagndstico etioldgico
das anomalias morfolégicas de fetos ou de recém-nasci-
dos, e, consequentemente, possibilita um aconselhamento
genético do casal mais preciso, nomeadamente no que diz
respeito ao risco de recorréncia.?” Contudo, ndo nos pode-
mos esquecer que a maioria das anomalias congénitas é
de etiologia multifatorial, como no caso dos defeitos do tubo
neural, permanecendo desconhecidas as variantes gené-
ticas de suscetibilidade. Além disso, tal técnica é dispen-
diosa e nao disponivel na maioria dos servigos publicos de
referéncia em muitos paises em desenvolvimento como o
Brasil.

CONCLUSAO

Em sintese, a prevaléncia de anomalias congénitas
entre recém-nascidos de adolescentes foi semelhante ao
de mulheres de maior faixa etaria, contudo, os defeitos do
tubo neural foram significativamente mais prevalentes en-
tre recém-nascidos de mulheres adolescentes. Estes resul-
tados implicam a necessidade de uma melhor assisténcia
pré-concecional, com suplementagdo de acido folico neste
grupo de mulheres, e um seguimento pré-natal personali-
zado.
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