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RESUMO

Introducdo: A Organizagdo Mundial da Saude (OMS), define como malformagao congénita, todas as anomalias desencadeadas pela
alteragdo do desenvolvimento normal resultando em um formacéao deficiente a partir estagio inicial do feto ainda em intra-uterino, seja
ela estrutural ou funcional, esses distirbios podem ser visualizados no pré-natal, no parto, ou até mesmo manifestado na infancia.
Temos como malformagdes congénitas as do sistema nervoso, cardiaco, osteomuscular, digestivo, anomalias cromossdmicas ou
genéticas, fenda labial e palatina, do aparelho circulatério, do respiratorio, do urinario e geniturinario, hemangiomas e linfangiomas.
Objetivo: Mapear os tipos de malformagdes congénitas em criangas em um Hospital no Interior do Estado de S&o Paulo. Métodos:
ApOs aprovacgao ética foram realizadas coletas de dados do sistema informatizado referente a atendimentos de criangas com
malformagdes congénitas em nivel ambulatorial ou internagdo no Hospital da Crianca e Maternidade de Sao José do Rio Preto (SP).
Resultados: Foram identificados 30.309 criancas com MalformagBes Congénitas atendidos em consulta ou internagfes dos géneros
masculino e feminino (16.956 masculinos ou 54,75% e 13.713 femininos ou 45,25%) com idade entre 1 dia e 12 anos (19.587 de 0 a 4
anos ou 64,63%; 5.780 de 5 a 8 anos ou 19,07% e 4.942 de 9 a 12 anos ou 16,30%). Os principais tipos de Malformag¢des Congénitas
foram encontrados: Cardiacas e circulatérias ou 42,32%; Medula Espinhal ou 12,34%; Pé torto congénito ou 11,07%; Genitais
masculino e feminino e Aparelhos Urinarios ou 8,97% que somam 74,70% e as demais Malformacdes Congénitas 25,30%.
Conclusdes: Malformacdes congénitas sdo anomalias raras, em sua maioria associam-se ao sexo masculino, idade precoce e com
predominancia de alteragfes cardiacas e circulatérias. O mapeamento dessas Malformagbes pode contribuir para melhorias do setor

especifico hospitalar e investimento de tecnologia em equipamentos e treinamento profissional de procedimentos e técnicas cirurgicas.

PALAVRAS - CHAVE

Malformacdes Congénitas, Variacdes Anatdomicas e Anormalidades Congénitas.




1. INTRODUCAO

A Organizacdo Mundial da Saude (OMS), define como malformacdo congénita, todas as
anomalias desencadeadas pela alteracdo do desenvolvimento normal resultando em uma formacgéao
deficiente a partir estagio inicial do feto ainda em intra-uterino, cuja origem ocorre antes do nascimento,
possuindo causas genéticas, ambientais ou desconhecidas, seja ela estrutural ou funcional, esses disturbios
podem ser visualizados no pré-natal, no parto, ou até mesmo manifestado na infancia. Temos como
malformagBes congénitas as do sistema nervoso, osteomuscular, digestivo, anomalias cromossémicas ou
genéticas, fenda labial e palatina, do aparelho circulatério, do respiratério, do urinario e geniturinario,
hemangiomas e Iinfangiomas.l

As malformacdes congénitas podem ser classificadas em maiores, que seriam graves
alteracdes anatbmicas, estéticas e funcionais podendo levar & morte, ou menores que sdo mutacdes leves.?
Mendes (2018), cerca de 5% dos nascidos vivos (NV) apresentam alguma anomalia do desenvolvimento,
determinada, total ou parcialmente, por fatores genético, podendo perdurar na fase adulta, influenciando
dificultosamente a vida do individuo, das familias, dos sistemas de salde e da sociedade, necessitando de
procedimentos cirdrgicos de caréater estético ou funcional.®

Boyle et al. (2018) as anomalias congénitas representaram 510.400 mortes em todo o mundo
em 2010. No Brasil, em 2008, corresponderam a aproximadamente 19% da mortalidade em criancas
menores de um ano, sendo responsavel pela segunda principal causa de 6bito nessa faixa etaria.”> No
municipio de Sdo Paulo no periodo de 2007 a 2011, a prevaléncia de anomalia congénita foi de 1,2% dos
nascidos vivos.® Na América do Sul Gil e colaboradores avaliaram a taxa de prevaléncia de nascidos com
anomalias congénitas, onde verificaram que os indicadores de baixas condi¢cdes socioeconémicas, como
baixa escolaridade materna, idade, doengas infecciosas e uso de medicamentos durante a gravidez foram
detectados como fatores de risco dentro dessas regides.’ Dentro das anomalias a fenda labial com ou sem
fenda palatina o defeito do septo ventricular apresentaram risco significativamente maior no nivel
socioecondmico mais baixo.?

Em muitos casos as malformagfes congénitas ndo sao totalmente atribuidas a um fator
especifico, mas podemos citar alguns fatores que podem estar ligados e justificar determinadas
malformacgBes tais como fatores genéticos por meio de genes herdados do cromossomo sexual ou
cromossomo normal XY, ambos oferecem mal forma¢éo do cromossomo 23 nas criancas quanto os demais
cromossomos, desencadeando algum tipo de alteracdo morfoldgica, tipo sanguineo homogéneo dos pais,
fatores ambientais como a exposicéo de produtos téxicos e/ou quimicos, fatores s6cio demogréafico como foi
visto, sdo atribuidos pela possivel falta de acesso a alimentos saudaveis, a baixa acuidade da salde como
o pré-natal e limitagdes a informagéo, fatores infecciosos, baixo peso materno e prematuridade.9

Dentro dos sistemas o cardiovascular € o mais acometido pelas malformagfes congénitas,
associadas ou ndo a outras malformacoes, as cardiopatias congénitas sdo responsaveis por 40% de todos
os defeitos congénitos, consiste em uma alteracdo estrutural do coracdo atingindo as cameras, 0s septos
e/lou os grandes vasos intratoracicos, com repercussdes funcionais importantes, necessitando de
procedimentos cirGrgicos paliativos ou corretivos.®

O estudo Epidemiolégico destaca as principais Malformac¢des Congénitas como, Cardiacas e

Circulatorias, Medula Espinhal, Pé Torto Congénito e Aparelho Urinario e Genitais Masculino e Feminino


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Boyle%20B%5BAuthor%5D&cauthor=true&cauthor_uid=28667189

Membros Superior e Inferior, Orelha, Fenda Palatina, Encéfalo, Osteogénese imperfeita,
Osseas, Quadril, Neurofibromatose, Hipoplasia Renal, Artrogripose Congénita Mltipla, Sindrome de Ehlers-
Danlos, Marfan, Kilipell-Feil e Abdome em Ameixa Seca, Gastrosquise, Epidermolise Bolhosa,

Acondroplasia.

2. OBJETIVO
O estudo tem como objetivo analisar e levantar dados epidemiolégicos das malformacoes
congénitas em criancas em um Servi¢co Hospitalar no Interior do Estado de Sao Paulo, com idade entre 1 e

12 anos.

3. DESENVOLVIMENTO

3.1LOCAL

O presente estudo sera realizado no Hospital da Crianga e Maternidade de Sao José do Rio Preto.

3.2 SUJEITO

Participaréo do estudo todas as criancas que foram submetidas a avaliagfes, consultas, internages

e procedimentos no Hospital da Crianga e Maternidade de Sdo José do Rio Preto, idade entre 1 e 12 anos.

3.3 METODO

Sera realizado coleta de dados do sistema informatizado referente a atendimentos de criangas com
malformacgBes congénitas em nivel ambulatorial ou internagdo entre os anos de 2010 e 2017, teve
abrangéncia nesse periodo que iniciado como um trabalho de Iniciagdo Cientifica e comegou adjunto ao
trabalho de Mestrado de um dos nossos Professores da Instituicdo, no Hospital da Crianca e Maternidade
com o objetivo de levantar os dados epidemioldgicos das malformagdes congénitas no Hospital da Crianca
e Maternidade e levantamento bibliografico nos bancos de dados PUBMED, MEDLINE, BIREME e SCIELO.
As buscas dos artigos serdo feitas em revistas nacionais e internacionais, da area médica, que abordem a
tematica em estudo. Variaveis consideradas compreenderao tipos de malformagdes, idade, sexo.

Nas bases de dados serdo utilizados como palavras-chave: malformacfes congénitas, variacdes
anatdmicas e anormalidades congénitas, que foram abordadas em combina¢é@o na pesquisa. A partir da
analise das referéncias serdo selecionadas apenas publicacbes relevantes para o presente estudo e apos
consulta nos bancos de dados, os artigos serdo catalogados e analisados, levando-se em consideracdo os

dados coletados no Hospital da Crianga e Maternidade. Aprovado pelo CEP - Numero Parecer: 2.835.860.

4. RESULTADOS

Foram identificados 30.309 criangcas com Malformacfes Congénitas atendidos em consulta

ou interna¢6es dos géneros masculino e feminino (16.956 masculinos ou 54,75% e 13.713 femininos ou



45,25%) com idade entre 1 dia e 12 anos (19.587 de 0 a 4 anos ou 64,63%; 5.780 de 5 a 8 anos ou 19,07%
e 4.942 de 9 a 12 anos ou 16,30%). Os principais tipos de Malforma¢des Congénitas foram encontrados:
Cardiacas e circulatérias ou 42,32%; Medula Espinhal ou 12,34%; Pé torto congénito ou 11,07%; Genitais
masculino e feminino e Aparelhos Urinarios ou 8,97% que somam 74,70% e as demais Malformacdes
Congénitas 25,30%.
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Grafico 1 — Mostra a porcentagem dos géneros masculinos e femininos.
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Gréfico 2 — Mostra a porcentagem das idades por grupos.



TIPOS DE MALFORMACAO
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Grafico 3 — Mostra os Tipos de Malformacdes Congénitas.
5. DISCUSSAO

Malformacgfes congénitas sdo anomalias raras, em sua maioria associam-se ao sexo
masculino, idade precoce e com predominancia de alteragBes cardiacas e circulatérias. O mapeamento
dessas MalformagBes pode contribuir para melhorias do setor especifico hospitalar e investimento de
tecnologia em equipamentos e treinamento profissional de procedimentos e técnicas cirdrgicas.

Mendes et al. (2015) descreveu que um estudo identificou 1,2% dos nascidos vivos no
municipio de S&o Paulo com malformac¢do congénita, sendo o sexo masculino com maior incidéncia
(50,9%). Assim Catarino et al (2017) identificaram 1.086.139 nascidos vivos com malformacao congénita;
entre estes, 345 (4,3%) tinham cardiopatia congénita, representando uma frequéncia de 3,18/10 mil
nascidos vivos, sendo 42,3% eram meninas, 56,4% meninos e 1,3% tinham registro ignorado em relacéo ao
sexo.

As malformacdes mais encontradas foram: 3,2% Polidactilia ndo especificada, 2,9%
Sindrome de Down, 2,8% Comunicacao Interatrial, 2,7% Dedo(s) da Mao Supranumerario(s) e 2,4% Ma
Formacao N&ao Especificada do Coracéo.

Cosme et al. (2017), notificaram 14.657 anomalias congénitas de 819.018 nascidos vivos,

sendo as mais frequentes malformacdes do aparelho osteoarticular, principalmente polidactilia e



deformidades nos pés, seguidas pelas malformacdes do sistema cardiovascular e da cabeca e pescoco,
associam-se a maiores achados em malformacdes osteoarticular pela maior facilidade de identificacdo na
hora do nascimento. No entanto Hurtado et al (2016) no seu estudo em Risaralda Colombia, as doencas
cardiacas ocuparam o primeiro lugar, seguido pelo labio e palato, defeitos da parede abdominal, displasia
esquelética, hidrocefalia, sindrome Polidactilios e Sindrome de Down.

A frequéncia de malformacdes congénitas da Medula Espinhal entre todos os casos
avaliados de malformagfes foi de 12,34%, essas malformag¢des congénitas foram identificadas em 3741
pacientes, as mais frequentes, juntamente com as malformacdes cardiacas/circulatorias (42,32%), seguidas
pelas malformagBes pé torto congénito (11,07) e do Aparelho Urinario e Genitais Maculino e Feminino
(8,97%). O estudo relata as malformag8es mais frequentemente encontradas.

Anomalias congénitas dos membros superiores e inferiores acometem 4,8% dos
nascidos vivos. Destes que possuem deformidades dos membros superiores ocorrem isoladamente;
entretanto, sdo classificadas embrioldgicamente: 1). Falha nas formacdes das partes; Il). Falha na
diferenciacdo das partes; Ill) Duplicacado; IV) Hipercrescimento; V) Hipocrescimento;

As malformacdes congénitas de orelha, acometem 2,9% e sdo decorrentes de alteracdes
no desenvolvimento do primeiro arco braquial. Sobreira et al (2015), as deformidades de orelha causam
uma deficiéncia auditiva condutiva moderada, interferindo no desenvolvimento das habilidades de fala e
linguagem e, consequentemente afetando o desenvolvimento social, emocional, cognitivo da crianga.

Schibukawa et al. (2019), a fissura labial e/ou fenda palatina s&o malformacdes congénitas
faciais mais comuns, se encaixando nos 2,7% de acometimento. E decorrente de problemas no processo de
desenvolvimento durante o periodo fetal, provocando a deficiéncia ou falta de fusdo entre os tecidos que
compdem estas estruturas. A etiologia ainda ndo foi descoberta, porém alguns casos possuem etiologia
multifatorial, envolvendo entre outros aspectos, habitos de vida maternos durante a gestacéo (dieta, alcool,
fumo e drogas).

Murray JC, et al. (2002), as fendas orais sdo anomalias craniofaciais que requerem
reabilitagdo que vai desde intervencdo cirlrgica até orientacdo nutricional, odontol6gica, fonoaudioldgica,
médica e psicolégica. Sua ocorréncia é de aproximadamente 1 em 700 recém-nascidos em todo o mundo,
podendo variar de acordo com a &rea geogréfica e a situagéo socioecondmica®. A maioria das fendas labiais
e palatinas resultam de fatores multiplos, genéticos e ndo genéticos, cada um deles causando uma pequena
perturbacédo do desenvolvimento.

As malformacgdes congénitas do encéfalo acometem cerca de 1,94%. Segundo Alberto et
al (2010), o encéfalo é parte do sistema nervoso central, contida na cavidade do cranio, e que abrange o
cérebro, o cerebelo, a ponte e o bulbo. Devido a complexidade do seu desenvolvimento embrioldgico, néo é
incomum seu desenvolvimento anormal na espécie humana. As malformag8es do sistema nervoso, centro
propulsor e coordenador de todas as manifestacdes vitais, quais sejam, as intelectivas, as sensitivas e as
vegetativas, eram inimeras doengas.

Horovitz et al. (2005), a osteogénese imperfeita (Ol) é uma doenca rara, que acomete
1,8% dos casos, é caracterizada por fragilidade dssea, fraturas recorrentes com deformidades secundarias,
surdez precoce, escleras azuladas e dentinogénese imperfeita.

Albright et al. (1971), a fragilidade 6ssea € um sinal indicativo da (Ol), sendo que as

fraturas muitas vezes podem ser reconhecidas antes mesmo do nascimento8,15,16. As fraturas intra-



uterinas podem ser detectadas por meio de ultrassonografia fetal, jA no primeiro trimestre da gestagdo. A
alteracao da fibra do colageno é o ponto central de sua fisiopatologia.

Pires et al. A malformac6es congénita do quadril € um termo utilizado que engloba um
espectro de anormalidades anatdmicas do quadril em criancas, onde 0,93% foram acometidas.

Brandt et al. (1986), o exame clinico do recém-nascido é importante e se constitui no
principal meio para diagnéstico, exceto em relacédo a displasia do desenvolvimento do quadril. Os achados
clinicos muitas vezes ndo permitem diagnostica-la de forma correta e definitiva, de modo que os quadris
suspeitos devem ser bem avaliados, através de exame ultrassonogréfico.

A neurofibromatose acomete, 0,91% dos casos, € numa doenca autossémica dominante.
Lucchese et al. (2018), trata-se de uma afeccdo multissistémica com possibilidade de acometimento
oftalmolégico, osteomuscular, cardiovascular, enddcrino, do sistema nervoso central e periférico. Segundo
Friedman JM. Et al (1999), a neurofibromatose é herdada de um dos pais em cerca de 50% dos casos.

Maranhdo et al. (2013), as anomalias congénitas do trato urinario superior, incluindo-se as
formas mais brandas, ndo sao raras. Em 0,98% recém-nascidos ocorre alguma anormalidade dos rins e dos
ureteres, sendo as anomalias da forma e posi¢cdo dos rins as mais comuns. As anomalias congénitas do
trato urinario superior implicam modificagbes morfofuncionais com espectro clinico variavel, desde
manifestagbes assintoméaticas até faléncia renal e incompatibilidade com a vida.

As artrogripose multipla congénita, 0,59% fazem parte dos casos. Saccani et al. (2008),foi
descrita pela primeira vez por Otto, em 1841, acreditava que 0 processo patologico era devido a uma
miodistrofia congénita, porém Stern em 1923, denominou de "artrogripose mdltipla congénita”. E uma
sindrome rara que constitui um grupo heterogéneo de malformag8es congénitas de etiologia desconhecida,
multifatorial, caracterizada principalmente por severas contraturas articulares. A artrogripose pode ser parte
de um complexo de anomalias congénitas multissistémicas. Anomalias musculo-esqueléticas,
genitourindrias, cardiovasculares, gastrointestinais, otorrinolaringolégicas e oftalmolégicas tém sido
associadas com artrogripose mdultipla congénita.

A Sindrome de Ehlers-Danlos, Marfan, Klipell-Feil e Abdome em Ameixa Seca fazem
parte de 0,49% dos casos. Espésito et al, Ehlers-Danlos é o termo utilizado para um grupo de patologias
relativamente raras do tecido conjuntivo. Tem por base alteragBes hereditarias em genes que afetam a
sintese de diferentes formas do colageno, sem predominio racial ou de sexos. O diagnéstico diferencial
inclui a sindrome de hipermobilidade articular, sindrome de Marfan, osteogénese imperfeita entre outros.
Aradjo et al, a sindrome de Marfan é também uma doencga do tecido conjuntivo, que envolve principalmente
os sistemas cardiovascular, musculoesquelético e visual. Os problemas mais graves incluem dilatacdo da
raiz da aorta e disseccéo.

Segundo Teixeira et al., a sindrome de Klippel-Feil, foi descrita por Maurice Klippel e
Andre Feil, em 1912. E uma doenca rara, congénita, do grupo das chamadas malformacdes da articulag&o
cranio-cervical.

A Sindrome de Prune-Belly (abdome em ameixa seca) € uma forma de uropatia fetal, sem
etiologia definida, sendo caracterizada por uma triade classica: auséncia, deficiéncia ou hipoplasia

congénita da musculatura da parede abdominal, criptorquidia bilateral e anormalidades do trato urinario.



Santos et al. (2003), a Gastrosquise, acomete 0,31%, é uma malformagdo caracterizada
por um defeito de fechamento de parede abdominal associado com exteriorizacdo de estruturas intra-
abdominais, principalmente o intestino fetal.

Segundo Martillotti (2016), a Gastrosquise é observada com falha de continuidade da
parede abdominal, geralmente a direita do corddo umbilical, pela qual se exteriorizam na cavidade amniotica
as alcas intestinais, as vezes acompanhadas de outros 6rgdos. Pela auséncia de membrana recobrindo o
conteudo herniado, este se encontra livre e em contato direto com o liquido amniético.

A epidermdlise bolhosa acomete 0,21% dos casos e Segundo Angélo et al, (2002), é uma
dermatose hereditaria rara, caracterizada pelo desenvolvimento de bolhas na regido cutaneomucosa de
todo o corpo, em resposta ao trauma minimo, ao calor ou a nenhuma causa aparente, podendo manifestar-
se ao nascimento ou durante os primeiros anos de vida.

Lindemeyer et al. (2009), ha perspectivas de desenvolvimento de terapias génicas no futuro,
os cuidados devem ter inicio desde o nascimento. O suporte clinico objetiva a prevencgéo e o tratamento das
bolhas, infec¢Bes, retracdes e sinéquias. Nos casos de adesdo dos tecidos causada por excessivas bolhas,
como na sindactilia das méaos, pés e estenose esofégica, sdo realizadas corre¢des cirlrgicas.

A acondroplasia, a malformacéo congénita menos acometida das criancas entre 0 a 12 anos,
sendo 0,19%. Uemura et al (2002), ela € conhecida como doenca de Parrot, é a principal causa do nanismo
genético, sendo uma enfermidade dominante classica e de pouca incidéncia. Além da baixa estatura, o
paciente apresenta como sinais clinicos: deformidades da coluna vertebral, macrocefalia, hidrocefalia e
maos com dedos curtos e grossos em tridente e como manifestacdes bucais: atresia ou hipoplasia maxilar,
mordida aberta, fenda palatal mole e altera¢Bes dentarias de nimero e forma.

A andlise desse trabalho referente a Anomalia dos tipos de Malformagbes Congénitas vem
acrescentar para a Fisioterapia caracterizando o perfil de atendimento, para as criangas com algum tipo de
disfuncéo.

As anomalias congénitas estdo muito relacionadas com a Neuropediatria, demonstrando a

Incidéncia e Prevaléncia dessas doencas dentro da reabilitacdo da Neurologia.

6. CONCLUSAO

MalformagBes congénitas sdo anomalias raras, em sua maioria associam-se ao sexo masculino,
idade precoce e com predominancia de alteragbes cardiacas e circulatérias. O mapeamento dessas
Malformag®es pode contribuir para melhorias do setor especifico hospitalar e investimento de tecnologia em

equipamentos e treinamento profissional de procedimentos e técnicas cirdrgicas.
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