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RESUMO

O estudo teve como objetivo analisar o perfil clinico-epidemiolégico dos recém-
nascidos com alteragdes genéticas e/ou malformagdes congénitas, entre 2021 e
junho de 2025, em um hospital do sul de Santa Catarina. Tratou-se de uma
pesquisa retrospectiva e transversal, baseada em dados secundarios do Sistema
de Informagdes sobre Nascidos Vivos (SINASC) e de prontuarios eletrénicos do
Hospital Nossa Senhora da Conceicdo (HNSC), em Tubardo-SC. Foram
analisados 15.043 nascimentos vivos, com identificacdo de 134 casos de
anomalias congénitas, correspondendo a 0,9% do total. As malformacdes mais
frequentes foram hidrocefalia congénita, deformidade congénita da méao e
polidactilia. Os resultados indicaram estabilidade na taxa de ocorréncia em
comparacao com levantamentos anteriores e evidenciaram a influéncia de
fatores ambientais e socioeconémicos regionais. Concluiu-se que houve
aprimoramento na vigilancia epidemiolégica e no diagnéstico, reforgando a
necessidade de politicas publicas voltadas a prevencédo e cuidado neonatal
especializado.
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INTRODUGCAO

As anomalias congénitas e doengas genéticas representaram um importante
problema de saude publica e sao responsaveis por significativa
morbimortalidade neonatal. Estima-se que cerca de oito milhdes de criancas
nascem anualmente com alguma anomalia congénita, e aproximadamente 276
mil morrem nas primeiras quatro semanas de vida (OMS, 2015). Tais condi¢des
apresentaram distribuicdo heterogénea, variando de acordo com fatores

geograficos, socioecondmicos e ambientais.

No contexto brasileiro, a melhoria no controle de doencgas infecciosas destacou

as malformagdes congénitas como uma das principais causas de mortalidade



neonatal. Estudos regionais, como o realizado por Delfino e Jung (2016) no
Hospital Nossa Senhora da Conceigdo, em Tubardo-SC, identificaram
prevaléncia de 1% de anomalias entre 1.784 nascimentos, sendo as fendas
labiais e palatinas as mais frequentes. Diante das transformag¢des ambientais e
tecnoldgicas das ultimas décadas, tornou-se necessario atualizar o perfil clinico

e epidemiologico das anomalias congénitas na regido.

Assim, este estudo descreveu as caracteristicas epidemioldgicas e clinicas dos
recém-nascidos com alteragdes genéticas e/ou malformagdes congénitas,
comparando os resultados obtidos com levantamentos anteriores realizados na

regiao sul de Santa Catarina.
METODOS

A pesquisa foi do tipo retrospectiva e transversal, realizada no Hospital Nossa
Senhora da Conceigao (HNSC), em Tubarao-SC, instituicdo referéncia para a
regido da AMUREL. Foram analisados os registros do SINASC e prontuarios
eletrébnicos do sistema Tasy referentes aos nascimentos ocorridos entre 2021 e
junho de 2025.

Foram incluidos todos os recém-nascidos com diagnostico de alteracbes
genéticas e/ou malformagdes congénitas, e excluidos os registros com

informagdes incompletas ou procedéncia fora da regido da AMUREL.

As variaveis analisadas incluiram idade e cor da mae, idade gestacional, tipo de
parto, sexo do recém-nascido, Apgar, peso, diagndstico clinico e etioldgico, e
tipo de exame realizado. Os dados foram tabulados em Epidata 3.5 e Microsoft
Excel®, com analises estatisticas descritivas realizadas no Epi Info 2.0® e SPSS
15.0.

As variaveis quantitativas foram descritas por medidas de tendéncia central e
dispersao, e as qualitativas por frequéncias absolutas e relativas. O estudo foi
aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da UNISUL (CEP-UNISUL), com o
Parecer 7.489.056.



RESULTADOS E DISCUSSOES

Durante o periodo analisado, foram registrados 15.043 nascimentos vivos e 134
casos de anomalias congénitas (0,9%). Em comparag¢ao com o levantamento de
2014-2015, que identificou 18 casos entre 1.784 nascimentos (1%), observou-
se manuteng¢ao proporcional da taxa de ocorréncia, mas com maior volume

absoluto de registros, indicando aprimoramento da vigilancia e da notificagao.

Tabela 1. Anomalias congénitas mais prevalentes (Frequéncia 2 4),
Tubarao-SC, 2021-2025.

CID Descrigao da Anomalia / Sindrome Frequéncia
Q039 Hidrocefalia congénita ndo especificada 8
Q681 Deformidade congénita da méo 6
Q699 Polidactilia ndo especificada 6
Q336 Hipoplasia e displasia do pulmao 5
Q359 Fenda palatina ndo especificada 5

Sindrome malformativa congénita afetando
Q870 . 5
predominantemente a face
Q790 Hérnia diafragmatica congénita 4
Outras malformagdes congénitas especificas dos ossos do

Q758 o 4

cranio e face

Q793 Gastrosquise 4

Fonte: Elaborado pelos autores.

As malformagdes do sistema nervoso central, como a hidrocefalia congénita, e
as anomalias musculoesqueléticas, como deformidade da mao e polidactilia,
foram as mais comuns. Entre as sindromes genéticas, destacaram-se a
Sindrome de Down nao especificada (Q909) e o Nanismo tanatoférico (Q771),

ambas com trés casos.

Tabela 2. Distribuicao temporal das anomalias mais frequentes, Tubarao-
SC, 2021-2024

CID Descrigao 2021 2022 2023 2024 Total
Q039 Hidrocefalia congénita ndo especificada 3 2 1 2 8
Q681 Deformidade congénita da méo 1 0 3 2 6

Q699 Polidactilia ndo especificada 1 1 2 2 6




Fonte: Elaborado pelos autores.

A distribuicdo anual das anomalias manteve-se estavel, com discreta redugcao
em 2023. Quanto a raca/cor materna, 82,8% das maes eram brancas, 9,7%
pardas, 6,7% pretas e 0,7% indigenas. A predominancia de maes brancas
refletiu o perfil demografico regional, de colonizagdo, predominantemente,

europeia.

Comparando-se com o estudo anterior, verificou-se mudanga expressiva no
padrao das anomalias mais prevalentes, anteriormente predominavam as fendas
labiais e palatinas, e no periodo recente a hidrocefalia congénita passou a
ocupar a primeira posi¢ao. Essa alteragao pode estar associada a melhoria nos
métodos diagnosticos, a persisténcia de fatores ambientais de risco, como a
exposicao materna a poluentes industriais e/ou residuos quimicos. Tal resultado
também pode inferir a menor realizagao de consultas pré-natais e, consequente,
reposicao inadequada de acido fdlico, fatores que podem contribuir
significativamente para o surgimento de defeitos do tubo neural e outras

anomalias congénitas evitaveis.

O aumento absoluto de casos, aliado a manutencgao da taxa percentual, indicou
evolugdo na vigilancia epidemiologica, maior cobertura de exames e registros
mais precisos. A continuidade de anomalias graves, como a hérnia diafragmatica
congénita, reforcou a necessidade de vigilancia ambiental e de politicas publicas

voltadas a prevencao.

Esses achados estdo em consonéncia com a literatura nacional e internacional,
que apontou para a importancia da integragao entre vigilancia epidemioldgica,
atencdo basica e unidades de referéncia para reduzir os impactos das
malformagdes congénitas na saude perinatal (Raut et al., 2021; Murry et al.,
2023).

Tabela 3. Taxa de detecgao de anomalias por faixa de idade gestacional

(casos por 1.000 nascidos vivos), Tubarao 2021-2025.



Duracao da

Anomalias

Nascidos

% do Total de

Gestagao Detectadas Vivos Taxal1.000 Anomalias
28-31 semanas 13 227 57,52 9,70%
22-27 semanas 5 113 44 .64 3,73%
32-36 semanas 44 2.055 21,42 32,84%
37-41 semanas 71 11.962 5,94 52,99%
42 semanas e + 1 672 1,49 0,75%

<22 semanas 0 14 0,00 0,00%
Total 134 15.043 — 100%

Fonte: Elaborado pelos autores.

Os dados mostram um gradiente inverso entre idade gestacional e taxa de

deteccao de anomalias, quanto menor a idade gestacional, maior a taxa por

1.000 nascidos vivos. Esse padrao sugere que anomalias congénitas severas

estao frequentemente associadas a parto prematuro ou complicacées que

culminam em nascimento precoce, confirmando achados multicéntricos
recentes que mostram associag¢ao entre malformacdes maiores e

prematuridade.

Pesquisa realizada por Gunn-Charlton et al., 2022; Li et al., 2025, relatam maior
prevaléncia de anomalias em prematuros extremos e muito prematuros, além de

desfechos perinatais mais graves nesses grupos.

Tabela 4. Taxa de detecgcdao de anomalias por faixa de peso ao nascer

(casos por 1.000 nascidos vivos), Tubarao 2021-2025.

Peso ao Anomalias Nascidos Taxapor % do total de
Nascer Detectadas Vivos 1.000 134 casos
0-999 g 12 117 102,56 8,96%
; .000-1.499 17 144 118,06 12,69%
; :500-2.499 48 1.332 36,03 35,82%
3.000-3.999 30 9.420 3,18 22,39%
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Peso ao Anomalias Nascidos Taxa por % do total de

Nascer Detectadas Vivos 1.000 134 casos
24.000 g 4 769 5,20 2,99%
Total 134 15.043 — 100%

Fonte: Elaborado pelos autores

As maiores taxas de deteccido de anomalias concentram-se nos recém-nascidos
de muito baixo peso (<1.500 g), com destaque para 1.000-1.499 ¢
(118,06/1.000) e 0—-999 g (102,56/1.000). Esse padrao complementa os achados
por idade gestacional e indica que baixo peso e prematuridade sdo marcadores
de risco para identificagdo de anomalias congénitas na coorte neonatal. A
observacado de taxa minima na faixa 3.000-3.999 g (3,18/1.000) sugere que
recém-nascidos a termo e de peso adequado apresentam menos diagnosticos
evidentes no periodo neonatal imediato, embora algumas malformagdes possam
ser detectadas mais tardiamente. Esses achados sdo consistentes com os
resultados do estudo conduzido por Delfino e Jung (2014-2015), em que a
maioria dos recém-nascidos com malformacdes apresentava baixo peso ao

nascer (<2.500 g).

De acordo com Novianti e Irwinda (2025), em estudo realizado na Indonésia
entre setembro de 2023 e outubro de 2024, observou-se uma prevaléncia de
anomalias congénitas de 17,6% entre 552 nascimentos, com forte associagcéo
entre prematuridade e baixo peso ao nascer (<1.500 g) (OR = 17,05; IC 95%
10,95-26,54). Esse resultado confirma a tendéncia descrita em nosso estudo,
no qual as maiores taxas de anomalias também se concentraram entre os recém-

nascidos de muito baixo peso (£1.499 g).

Essa convergéncia nos estudos refor¢a a importancia do acompanhamento pré-

natal e da vigilancia neonatal direcionada aos grupos de maior vulnerabilidade.
CONCLUSOES

Os resultados revelaram que o perfil clinico-epidemiolégico das anomalias
congénitas no sul catarinense manteve estabilidade demografica, mas

apresentou mudancas no tipo de anomalia predominante, com destaque para a



hidrocefalia congénita. O aumento no niumero absoluto de diagndsticos resultou
do aprimoramento da notificagdo. A analise por idade gestacional e peso ao
nascer evidenciaram um gradiente inverso entre prematuridade/baixo peso e
ocorréncia de anomalias. Esses achados confirmam a forte associagao entre
baixo peso, prematuridade e presenca de malformacgdes congénitas, padrao que

também tem sido relatado em estudos internacionais recentes

Concluiu-se que a consolidagao do SINASC e o avango dos exames de imagem
contribuiram para a melhoria na deteccdo precoce. Recomenda-se o
fortalecimento das politicas de vigilancia, o monitoramento ambiental continuo e
a ampliagdo do acesso a atencédo pré-natal de qualidade como estratégias
essenciais para a redugao da morbimortalidade neonatal associada as

anomalias congénitas.
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