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Introducdo a avaliacdo das necessidades
de saude

A avaliacdo das necessidades de salde (ANS) € um método sistematico que visa identificar
necessidades de saude ndo atendidas, em uma populagdo, e fazer alteragcdes em
resposta? (Quadro 1). A necessidade de cuidados de salide diz respeito a capacidade da
populacdo para se beneficiar de cuidados de saude em intervengdes ou servigos. As
necessidades de saude também incluem a capacidade de se beneficiar de mudancgas para
a frequéncia e a distribuicdo de fatores de risco e de fatores sociais e ambientais que
influenciam a saude, por exemplo, o status socioeconémico, a educacao, a alimentacéo, o
emprego e 0 comportamento.

A necessidade relaciona-se com a ocorréncia e a gravidade do problema em questéo, a
eficacia e o custo-efetividade das intervencbes que abordam o problema, bem como a
disponibilidade e o acesso a servigos e intervengdes por aqueles que deles necessitam.
Identificar (e, em seguida, abordar) as desigualdades em determinantes de salde e
servicos sdo componentes importantes da ANS.

Quadro 1. Avaliacdo das Necessidades de Saude

Processo para identificar as necessidades e as desigualdades de salde, em uma
populacdo, levando a prioridades e alocacdo de recursos que vao melhorar a saude e
reduzir tais desigualdades

Incidéncia e prevaléncia Eficacia e custo-efetividade

Servicos existentes

Fonte: Williams and Wright, BMJ 1998.

Wright J, Williams R and Wilkinson JR (1998) Development and importance of health needs
assessment, BMJ: 25; 316(7140):1310-3.

2 williams R and Wright J (1998) Epidemiological issues in health needs assessment BMJ: 2;
316(7141):1379-82.
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Ha uma série de abordagens que sdo combinadas em uma avaliacdo das necessidades?®,
com a abordagem retratada no Quadro 1, chamada de abordagem epidemiolégica, e
baseia-se na combinacdo de conhecimento, de incidéncia e prevaléncia, com a avaliacdo
da eficacia das interven¢gBes. Embora a abordagem epidemiologica seja abrangente, as
abordagens adicionais podem ser usadas quando os dados epidemiol6gicos sejam
inexistentes ou 0s recursos, para revisar tais informacgfes, ndo estejam disponiveis. Estas
podem envolver a comparacao de nivel de servico entre as populacdes em diferentes areas
(comparativos) ou a consideracdo dos pontos de vista de diferentes partes interessadas,
desde politicos a pacientes. Embora essas duas abordagens posteriores possam ser
utilizadas por si mesmas, elas sdo, muitas vezes, suplementos Uteis para a abordagem
epidemioldgica, pois permitem uma avaliagdo mais completa.

A combinacdo das trés abordagens de Avaliagcdo das Necessidades de Saude (ANS)
descritas acima, utilizadas no contexto de doengas congénitas, € a estrutura basica usada
nesse Toolkit, e sustenta o processo e as a¢les potencialmente resultantes da mesma. O
Toolkit € o ‘instrumento’ que permite aos usuarios realizar a ANS de forma estruturada, com
foco na identificacdo de lacunas na prestacao de servicos e nos passos necessarios para
priorizar, planejar, implementar e avaliar as a¢des de saude, de forma a limitar essas
lacunas. O Toolkit faz isso orientando os usuarios através do processo de avaliagdo das
necessidades, e permitindo-lhes conferir o seguinte:

Dados demogréficos sobre o pais ou regido

¢ Indicadores epidemiolégicos cruciais para a carga da doenga para uma condi¢ao ou
condicbes escolhidas, e os efeitos potenciais de intervencdes especificas

¢ Uma avaliacdo estruturada de politicas, programas, servicos e intervencdes
existentes em termos de disponibilidade, qualidade, cobertura e eficicia

e Uma comparagao entre a situagdo atual (‘onde estamos agora?’) com a situagéo
desejada (‘onde queremos ser?’)

e Lacunas identificadas e necessidades nédo satisfeitas

e Avaliacdes qualitativas da eficacia das intervencdes

e Areas de acdo e intervengbes por ordem de prioridades, que sdo relevantes e
apropriadas para o nivel de desenvolvimento socioecondmico do pais, e séo
sensiveis aos valores da sociedade, a cultura e a legislacgéo.

O processo de ANS salienta a importancia da participacdo de todos os principais grupos
interessados, incluindo, por exemplo, legisladores, representantes do governo/ministério,
profissionais de saude publica e clinicos de uma gama de servi¢cos de salde, cientistas de
laboratorio, representantes de grupos de apoio a pacientes e instituicdes de caridade,
economistas da salde, pesquisadores e setor privado de saude. Essa abordagem inclusiva
maximiza as chances de que as conclusdes do projeto terdo grande aceitagdo, seguida de
gue uma acao eficaz.

3 Stevens A and Raftery J (ed) (1997), Health care needs assesement (2" series), Radcliffe Medical
Press Oxford.
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Metodologia do Toolkit

Ambito do Toolkit

A justificativa para o desenvolvimento desse Toolkit € fornecida no Documento Global, da
Fundacdo PHG, para a Avaliacdo das Necessidades de Saude em Relacdo a Doencas
Congénitas. Com base nesse raciocinio, foram selecionados uma série de temas para
inclusdo no Toolkit, e estdo listados na Tabela 1. Os temas foram divididos em duas
categorias, clinica e servigco. Os tdpicos atualmente nao incluidos no Toolkit podem ser
criados, embora eles podem néo ter dados estimados/modelares da carga da doenca. No
entanto, deve notar-se que os temas listados abaixo s&o considerados como versdes
oficiais, e quaisquer temas criados pela propria comunidade de usuarios nao se tornam,
automaticamente, versodes oficiais.

Tabela 1: Temas atualmente incluidos no Toolkit

Clinicos

Servigos

Doenca cardiaca congénita

Servigos de saude

Hipotireoidismo congénito

Triagem neonatal

Sindrome congénita da rubéola

Cuidados e triagem na pré-concepgao

Sifilis congénita

Servigos pré-natais

Sindrome de Down

Teratogénicos

Transtorno do espectro alcodlico fetal

Deficiéncia de glicose-6-fosfato
desidrogenase

Defeitos do tubo neural

Fissuras orofaciais

Doenca hemolitica do recém-nascido

Doenca falciforme

Talassemias

Método de desenvolvimento

O Toolkit foi desenvolvido, ao longo de um periodo de dois anos, pela Funda¢cdo PHG com
0 apoio do Centro de Informética em Salde e Educagdo Multiprofissional (CHIME,
abreviatura em inglés) do University College de Londres, sob a direcdo de um pequeno
grupo de orientagdo (Anexo 1). Um numero de peritos externos também tem contribuido
para temas individuais, seja pela autoria de secdes especificas ou agindo como
colaboradores. A lista completa dos colaboradores do projeto pode ser encontrada no
Anexo 2.

Em 2010, um prototipo foi dirigido por trés paises da América Latina: Argentina, Uruguai e
Brasil, e alguns dos materiais do Toolkit também foram posteriormente avaliados em um
workshop internacional em junho de 2011.
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O Toolkit

O Toolkit (Conjunto de Ferramentas) da Fundacdo PHG para Avaliacdo de Necessidades
consiste em varios componentes que podem ajudar na realizacdo de uma avaliacdo das
necessidades. Os documentos que estdo incluidos contém informagfes gerais com base
em uma revisdo da literatura, e servem para dar introducfes a temas especificos ou em
relacé@o a topicos especificos, como consanguinidade, questdes éticas, legais e sociais em
relacdo a doencas congénitas, andlises multicriteriosas de decisdes e engajamento do
paciente.

Cada tema contém um documento de base que fornece informacgdes e dados sobre a
epidemiologia das condicdes especificas (tais como fatores de risco, carga de morbidade e
mortalidade), com énfase nas abordagens em salde publica e de seu controle em nivel
populacional. Nés também tentamos fornecer algumas informacdes sobre a eficacia e o
custo-efetividade com base em uma revisao da literatura; no entanto, isso ndo é extensivo.
Também é importante ter em mente que 0s custos e o impacto de intervengfes variam
dependendo das circunstancias locais, incluindo o nivel de desenvolvimento e o0 modo de
organizacdo da salde e de outros servigcos, da disponibilidade de recursos locais e de
tecnologia, e dos valores da sociedade.

O Toolkit também fornece orientacdes sobre a avaliacdo dos servicos existentes e das
intervengdes, a identificagdo de lacunas e como isso pode ser abordado. A avaliagdo €
baseada em enguadramentos? e considera 0s recursos existentes ou estruturas (por
exemplo, financas, instalagbes, equipamentos e pessoal treinado), 0s processos e 0S
resultados (medidas de atividade, tais como corridas na clinica, visitas realizadas na pré-
concepgao, cobertura do exame e servigos de tratamento) e as consequéncias, ou seja,
relacionadas a ocorréncia, a morbidade e a mortalidade por doencas congénitas. A
qualidade € um dominio importante dentro da avaliagdo dos servigos, e inclui medidas como
eficacia, eficiéncia, equidade, acessibilidade, aceitabilidade e receptividade. O documento
Guia fornece uma visao geral do processo e como se pode usar 0s varios documentos para
cada tema.

Como parte do Toolkit, oferecemos uma gama de dados sobre demografia, servicos de
salude e epidemiol6gicos que sdo relevantes a nivel global, regional e nacional. Mais
informacgfes sobre as fontes de dados sdo dadas na proxima secdo. A maioria dos dados
epidemioldgicos e de eficacia é derivada a partir de modelos matematicos, e esta sujeita a
diferentes graus de incerteza, dependendo do tipo de dados e em que se aplica, ou seja,
em que pais ou regido®. Por essa razdo, sugerimos que o uso de dados locais (quando
disponiveis) é preferivel, embora possam ter de ser ajustados para ter em conta as
limitacBes em termos de qualidade e representatividade.

Nés também fornecemos estimativas epidemiol6gicas para certas doencas congénitas, que
sdo derivadas do Banco de Dados Modell de Doencgas Congénitas Constitucionais (MGDB,
abreviatura em inglés), desenvolvido pela professora Bernadette Modell e colegas do
Centro de Informética em Salde e Educacdo Multiprofissional para distirbios congénitos
selecionados. Mais detalhes sobre 0 MGDB podem ser encontrados na proxima secao.
Note que nem todos os temas incluem dados estimados/modelares, mas exigem que 0s
dados sejam recolhidos ou estimados pelos usuéarios do Toolkit. Os dados que estédo
incluidos ndo pretendem, de modo algum, ser definitivos, e s6 devem ser usados como um
ponto de partida.

4 Donabedian A (1978) The quality of medical care. Science; 200:856-64.

> Os dados demogréficos e de servicos de salide que oferecemos vém de fontes internacionais que,
embora geralmente com base em dados fornecidos pelos paises, podem, em alguns casos, nao
representar a maioria das informacdes atualizadas disponiveis a nivel nacional.
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A lingua oficial, usada no Toolkit, é o inglés (Reino Unido). Estamos conscientes de que
nem todo mundo pode entender o inglés, e estamos procurando a melhor forma de fornecer
versoes traduzidas do documento. No entanto, deve notar-se que a versao oficial é a verséo
em inglés, e que uma coépia traduzida seria um acompanhamento para o documento oficial,
e ndo também uma versao oficial.

Introducao ao Banco de Dados do PHG

O PHGDB € o banco de dados que a Fundacdo PHG compilou, a fim de ajudar a armazenar
as necessidades de dados do Toolkit para abordar as duas primeiras etapas do processo de
ANS conforme descrito acima, ou seja, dados demogréficos e indicadores epidemiologicos
importantes. Os dados, nesse PHGDB, apenas se destinam a ser usados como pontos de
partida, com os usudrios do Toolkit instados a buscar dados atualizados locais. Os dados do
PHGDB serdo periodicamente revistos, a fim de atualizar as fontes de dados ou adicionar
novos dados relevantes para o Toolkit.

Que paises estao incluidos?

Os cddigos I1SO para os paises incluidos nessa versao do Toolkit foram retirados do site da
Organizacéo Internacional para Padronizacéao
(http://www.iso.org/iso/country codes/iso 3166 code _lists/country names _and_code elem
ents.htm) e sdo o ISO 3166-1-alfa-2 elementos de cddigo.

Uma lista de paises incluidos no Toolkit pode ser encontrada no Anexo 3. Paises nao
incluidos atualmente no Toolkit podem ser adicionados, embora possam carecer de dados
estimados/modelares.

Como séao feitas as comparacdes internacionais?

O PHGDB usa as mesmas regifes geograficas (21 regides distintas) como o Estudo da
Carga Global de Doencas (GBD, abreviatura em inglés) (Capitulo 8
http://www.globalburden.org/GBD Study Operations Manual Jan 20 2009.pdf), a fim de
permitir a comparagéao internacional ou regional, se necessario. Veja 0 Anexo 4.

De onde vém os perfis demograficos?

Os perfis demogréficos foram compilados para cada um dos paises incluidos no Toolkit. Os
dados demograficos foram baixados do site da Divisao de Estatisticas Demogréficas das
Nacbes Unidas (htip://unstats.un.org/unsd/demographic/default.htm) e do Anuario
Demografico das Nacdes Unidas
(http://unstats.un.org/unsd/demographic/products/dyb/dyb2.htm).  Tomamos a deciséo
pragmatica de agrupar a piramide demografica em 14 intervalos de idade de 5 anos para
homens, mulheres e populagéo total (ver Anexo 5). Isso funcionou bem, logisticamente, na
medida em que os dados foram apresentados dessa forma, no minimo, pelo site da ONU.
Em alguns casos, os dados foram encontrados em intervalos Unicos de anos, caso em que
foram agrupados em intervalos de 5 anos, pela soma dos anos adequados. Porque esses
dados sao, por vezes, estimados com valores arredondados para o ndimero inteiro mais
proximo para cada faixa etéria utilizada, os totais nacionais sdo muitas vezes diferentes da
soma das faixas etarias individuais por causa desses erros de arredondamento.

Outro problema encontrado foi que esses dados ndo sdo sempre atualizados e, muitas
vezes, sdo bastante antigos. Por isso, se os dados, por faixa etaria, sdo adicionados para
dar totais nacionais, os resultados séo diferentes dos totais nacionais estimadas disponiveis
para 0s anos mais recentes. Os totais nacionais ndo estratificados por intervalos de idade
ou sexo também estdo disponiveis a partir do Anuério Demogréafico das Nagbes Unidas e
sdo, muitas vezes, diferentes em relacdo aos dados estratificados disponiveis. Noés
reconhecemos essas limitagdes e estimulamos os usuarios a inserir seus préprios dados
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atualizados e completar os mesmos sempre que possivel. Nosso objetivo era usar uma
Unica fonte para juntar o maximo de dados possivel, a fim de permitir a comparabilidade
entre paises. O Anuario Demografico das Nacbes Unidas € um compéndio anual de
estatisticas oficiais que foram coletados a partir de autoridades nacionais de estatistica de
mais de 230 escritorios nacionais, desde 1948, por meio de um conjunto de questionarios. A
inclusdo de informacgdes atualizadas, para cada pais, depende de cada um dos escritérios

nacionais retornar os questionarios.

Também estéo incluidas, na sec¢do de Demografia do Toolkit, estimativas sobre fertilidade e
mortalidade, saude materna, neonatal e algumas varidveis socioecondmicas. Os dados
dessas secbes podem ser irregulares, dependendo do que estiver disponivel a partir do
Observatorio de Saude para Estatisticas Mundiais de Saude e Sistemas de Saude da OMS
(http://apps.who.int/ghodata/), da Divisdo de Estatistica das Nacdes Unidas
(http://unstats.un.org/unsd/databases.htm), da pesquisa de Consanguinidade/Endogamia,
mantida pelo Professor Alan Bittles (hitp:/consang.net/index.php/Main_Page) e da Unicef,
para menores de cinco anos, infantil e mortalidade neonatal
(http://www.childinfo.org/mortality tables.php), juntamente com um relatério sobre
estimativas desenvolvido pelo grupo Interagéncia das Nac¢des Unidas para a estimativa da
mortalidade infantil
(http://www.unicef.org/media/files/Child _Mortality Report 2011 Final.pdf).

A OMS tem um aviso que diz que muitos de seus bancos de dados representam as
melhores estimativas da entidade, utilizando metodologias de indicadores especificos que
visam a comparabilidade entre paises e num intervalo de tempo, e que eles sao atualizados
tanto quando dados mais recentes ou revisados tornam-se disponiveis ou a metodologia
utilizada para calcular as alteracdes de dados € alterada. Ela também afirma que seus
dados nem sempre sdo os mesmos que os dados Nacionais Oficiais, mas ela da, a seus
Estados-Membros, a oportunidade de rever e comentar os dados e as estimativas no ambito
das consultas do pais.

Fecundidade e mortalidade

A secado de fecundidade e mortalidade inclui estimativas sobre: taxa bruta de natalidade
(nascimentos por ano por 1.000 habitantes); taxa de natimortos (natimortos por ano por
1.000 habitantes); total de nascimentos por ano (nimero de nascidos vivos e natimortos);
taxa de mortalidade infantil (mortes infantis — ou seja, com 1 ano ou menos — por 1.000
nascidos vivos por ano); taxa de mortalidade de menores de 5 (mortes com menos de 5 —
ou seja, 5 anos ou menos — por 1.000 nascidos vivos por ano); nascimentos percentuais em
mulheres com mais de 35 anos; esperanca média de vida ao nascer (em anos);
porcentagem de casamentos consanguineos, observando as limitagbes dos dados de
representatividade e de quéo atualizados os dados séo.

Saude materna

A secdo de salde materna inclui estimativas sobre: percentual de gestantes com, pelo
menos, uma consulta pré-natal; percentual de gravidas com, pelo menos, quatro consultas
pré-natais; percentagem de nascimentos assistidos por um profissional de saulde
gualificado; taxa de prevaléncia de contracepgéo (percentagem de mulheres entre 15 e 49
anos de idade que estéo utilizando, ou tém parceiros sexuais que estao utilizando, qualquer
forma de contracepcéo); percentual de necessidade ndo atendida para o planejamento
familiar (é o numero de mulheres com necessidades nédo atendidas de planejamento familiar
como um percentual de todas as mulheres, em idade reprodutiva, que sdo casadas ou
estdo em uma unido); taxa de fecundidade total (¢ o nimero médio de criancas que
nasceriam por mulher, ao longo de sua vida, se aquela mulher seguisse as taxas de
fecundidade atuais especificas por idade, e vivesse até, pelo menos, o final de sua vida
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reprodutiva); percentual de nascimentos ocorridos em casa; percentagem de partos que
ocorreram em unidades de saude.

Salde neonatal

A secédo de saude neonatal inclui estimativas sobre: 0 nUmero de exames neonatais (nos
primeiros 28 dias ou meses ap6s 0 nascimento) realizados por parteiras qualificadas ou
pessoal treinado; o percentual de exames neonatais conduzidos por parteiras qualificadas
ou pessoal treinado.

Indicadores socioecondmicos

A sec¢do de indicadores socioecondmicos inclui estimativas sobre: o rendimento nacional
bruto per capita PPP int. $ (essa é a renda nacional bruta per capita convertida para ddlares
internacionais, usando taxas de paridade de poder aquisitivo (PPA), de modo que um délar
internacional tem o mesmo poder de compra que um délar norte-americano tem nos EUA);
percentual da populacdo vivendo com menos de 1 ddlar norte-americano por dia (um
indicador de pobreza internacional comumente usado); percentagem de nascimentos, em
um dado ano, que séo oficialmente registrados; percentual de 6bitos em um determinado
ano, que séo oficialmente registrados.

De onde vém os dados dos servi¢cos de saude?

Perfis de dados de servicos de saude foram compilados para cada um dos paises incluidos
no Toolkit, e incluem estimativas sobre despesas de saulde, profissionais de saulde e
infraestrutura. Os dados, dentro dessas secdes, sao irregulares, dependendo do que esta
disponivel a partir do Observatério de Saude Global em Estatisticas de Saude Mundiais e
Sistemas de Saude da OMS (http://apps.who.int/ghodata/) e da Divisdo de Estatistica das
Nacdes Unidas (http://unstats.un.org/unsd/databases.htm). Apesar de lacunas nos dados
fornecidos, o pessoal de saude e de infraestrutura de dados sé@o claramente importantes, e
devem ser feitos esfor¢cos para obter dados locais.

Despesas de saude

A secdo de despesas de saude inclui estimativas sobre: despesa de saude total em
paridade de poder de compra per capita (PPC) (taxas de paridade do poder de compra séao
usadas para que um délar internacional tenha o mesmo poder de compra que um délar
norte-americano nos EUA); despesa total em salde em percentagem do produto interno
bruto; despesas do governo com saude per capita PPC Int. $; recursos externos para a
saude, como um percentual do total da despesa em saude; despesa das administracdes
publicas em saude, em percentagem do total da despesa em salde; despesas em saulde,
como porcentagem do gasto privado em salde; despesa privada em saude, como
porcentagem do gasto total com saulde; despesa das administracBes publicas em saude,
como percentagem da despesa publica total.

Profissionais de salde

A secao de profissionais de saude inclui algumas estimativas sobre: nimero de pessoal de
enfermagem e obstetricia; densidade, por 10.000 habitantes, de pessoal de enfermagem e
obstetricia; numero de cirurgibes/médicos; densidade, por 10.000 habitantes, de
cirurgibes/médicos; numero de obstetras; numero de pediatras; namero de cirurgibes
pediatricos; numero de cirurgides cardiacos pediatricos; numero de neurocirurgides
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pediatricos; nimero de geneticistas clinicos; nimero de conselheiros genéticos; nUmero de
profissionais de salde da comunidade; niumero de parteiras qualificadas; densidade, por
10.000 mulheres em idade reprodutiva (15 a 49 anos de idade), de parteiras qualificadas;
namero de pessoal de laboratério fornecendo testes de citogenética; nUmero de pessoal de
laboratério fornecendo testes de genética molecular; nimero de pessoal de laboratério
fornecendo testes bioquimicos para a genética; o nimero de atendentes/trabalhadores
qualificados de saude.

Infraestrutura

A secdo de infraestrutura possui 0s seguintes indicadores: nimero de maternidades;
namero de servicos que prestam atendimento especializado para pessoas com doencas
congénitas; nimero de servicos de planejamento familiar; nimero de servicos na pré-
concepgdo; numero de servicos que prestam assisténcia pré-natal; nUumero de servigos de
fornecimento cuidados neonatais; numero de instituicées que prestam servicos de genética,
numero de laboratérios que prestam servigos de citogenética; nimero de laboratérios que
prestam servicos de genética molecular; nimero de laboratérios que oferecem testes
bioguimicos para a genética; nimero de instituicbes que oferecem interrupcdes de gravidez
por defeitos fetais.

De onde vem a epidemiologia especifica da condicao?

Atualmente, existem duas fontes de dados epidemiolégicos mundiais em relacdo as
doencgas congénitas: o estudo da Carga Global de Doencas (GBD, abreviatura em inglés) e
o0 do Banco de Dados Modell de Doencas Congénitas Constitucionais (MGDB, abreviatura
em inglés). H& uma sobreposicdo, nos colaboradores, para MGDB e GBD; no entanto, as
entradas e saidas finais produzidas variam devido a diferencas nas abordagens
metodoldgicas tomadas.

Em dezembro de 2012, a mais recente atualizagdo da GBD (GBD2010) foi publicada,
apresentando métodos de alto nivel e os resultados para 291 condi¢des ao longo de toda a
vida humana em um nivel global. O rol inclui anomalias congénitas (defeitos do tubo neural,
anomalias congénitas do coracgdo, labio leporino e fenda palatina, sindrome de Down,
outras anomalias cromossOmicas e outras anomalias congénitas).

Os resultados de resumo de nivel superior da Carga Global de Doencas de 2010 estdo
disponiveis na forma de sete artigos publicados na Lancet, bem como informacdes
regionais através do site do Instituto de Métrica e Avaliagdo em Saude (IHME, abreviatura
em inglés). Esses artigos e conjuntos de dados associados fornecem dados sobre
diferentes aspectos do estudo (incluindo dados de diferentes paises e regides do mundo,
homens e mulheres, e de diferentes faixas etarias), especificamente relativos a anos de vida
ajustados por incapacidade (DALY, abreviatura em inglés), anos de vida perdidos (YLL,
abreviatura em inglés), anos perdidos devido a deficiéncia (YLD, abreviatura em inglés) e
causa da morte. No entanto, informacgfes pormenorizadas sobre a prevaléncia especifica do
pais ainda ndo estdo disponiveis.

Os dados de resumo do estudo da GBD sdo apenas minimamente Uteis para o Banco de
Dados do PHG. Isso porque eles s6 dado estimativas regionais e métricas para YLL, YLD e
DALY. O Banco de Dados do PHG exige informacdes mais detalhadas, como dados de
cada pais relativos a prevaléncia de doencgas congénitas especificas, a prevaléncia nos
grupos etarios especificos, a expectativa das pessoas com a condi¢cdo de vida etc. Como
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essa informacéao esta disponivel via MGDB, optou-se por utilizar essa fonte de dados dentro
do Toolkit para a epidemiologia especifica da condicao.

Banco de Dados Modell de Transtornos Constitucionais (MGDB, abreviatura em
inglés)

O MGDB foi desenvolvido pela professora Bernadette Modell, em resposta a escassez de
dados nacionais e globais em relacdo as doencas congénitas. As estimativas atuais do
Banco de Dados do PHG baseiam-se em dados da versdo atualizada de 2012 do MGDB.
As versfes anteriores desse banco de dados tém sido utilizadas por varias publicacdes,
incluindo o Relatério Global sobre Defeitos de Nascimento da March of Dimes® e servindo
de base para o trabalho do professor Arnold Christianson em genética nos paises em
desenvolvimento’. O MGDB também forma a base da Carga Global de Doengas estimada
para doencas congénitas (http://www.globalburden.org/).

O MGDB da estimativas, para 2010, por pais; para os fins do Toolkit, essas também foram
agrupadas em dados regionais da GBD:

¢ Nascimentos potenciais

Essa estimativa € para a taxa de nascimentos potenciais na auséncia de qualquer
intervencao. Tais estimativas foram obtidas por meio de informacdes disponiveis a partir de
dedicados estudos epidemiolégicos, sistemas de vigilancia da prevaléncia de nascimento e
registros estabelecidos em conjunto com informacdes demograficas a partir de uma série de
fontes da ONU. Para os paises onde os dados ficaram faltando, dados de prevaléncia de
nascimentos, de paises vizinhos ou similares, foram usados para fazer estimativas
reportadas. Essas estimativas de base foram ajustadas, levando em conta fatores
especificos de cada pais que influenciam a prevaléncia de doencas congénitas especificas
(incluem taxas de portadores de condigbes recessivas, prevaléncia de casamento
consanguineo e distribuicdo da idade materna).

o Resultados de gesta¢des afetadas (natimorto, interrupc¢ao da gravidez, nascido vivo)

As estimativas de natimortos foram feitas com base na taxa de morte fetal aproximada,
associada a distlrbios selecionados. Para distlrbios cromossémicos, defeitos do tubo
neural e doenca cardiaca congénita, a taxa de natimortos foi obtida a partir de dados do
EUROCAT, calculando a proporcao de gravidezes continuas que terminaram em morte do
feto.

As taxas para a interrupc¢édo da gravidez sdo dadas para as condi¢cdes em que isso pode ser
aplicado, como na Sindrome de Down e nos defeitos do tubo neural. (Para condi¢des como
fissuras orofaciais sem complicacfes, as taxas de interrup¢cdo ndo estdo incluidas.) As
taxas sdo baseadas em dados sobre interrupcao por anormalidade fetal, disponiveis a partir
de registros contidos em EUROCAT e ICBDSR quando disponiveis, com ajustes para a
subapuracéo, conforme apropriado. As suposicGes para os vizinhos préximos sao feitas
para 58 paises pequenos, sem registros de participacdo, de 88 paises onde é permitida a
interrupcdo da gravidez. No entanto, falhas de informacgdo importantes permanecem em
muitos paises onde o diagnéstico pré-natal esta disponivel. Para a China, a estimativa de
interrupcdes foi derivada das taxas de género (assumindo a interrup¢éo no feto feminino de
mesma magnitude que as ocasionadas por malformagdes ou anomalias), com estimativas
para paises como india, Turquia e Egito consideradas de magnitude semelhante, ou seja,
10% das interrup¢des por anencefalia, e 5%, para espinha bifida.
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6 Christianson A, Howson CP, Modell B March of Dimes global report on birth defects. The hidden toll
of dying and disabled children. March of Dimes Birth Defects Foundation. 2006. White Plains, New
York.

" Christianson A, Modell B Annu Rev Genomics Hum Genet 2004 5:219-65.

Nos paises onde a interrup¢cdo por anomalias fetais é ilegal (96 paises ho momento da
formulacdo desse documento), presume-se que ndo existem interrup¢cdes de anormalidade
fetal, embora algumas séo, quase certamente, feitas por malformacdes.

A prevaléncia estimada (total) no nascimento é derivada de nascimentos potenciais menos
nascimentos evitados devido a intervengbes antes ou durante a gravidez, como a
fortificag@o de alimentos com &cido folico para defeitos do tubo neural e fissuras orofaciais,
e interrupcdes de gravidez. As informacgBes relativas as estratégias de prevencdo foram
obtidas a partir de pesquisas bibliograficas e seus efeitos minimos estimados.

A prevaléncia estimada de nascidos vivos € calculada subtraindo-se a prevaléncia estimada
de natimortos da prevaléncia total nascimentos reais.

e Mortalidade

A mortalidade por doengas congénitas foi calculada levando-se em consideragéo as curvas
de sobrevida em perspectiva e a propor¢cdo da populagcédo que tem acesso aos servigos de
salde. As curvas de sobrevida em perspectiva foram criadas para diferentes configuracées,
com base em dados de mortalidade até cinco anos de idade, informagfes da literatura
sobre a sobrevivéncia, a longo prazo, relacionadas a condi¢cdes especificas, opinido de
especialistas e, em alguns casos, dados relevantes de instituicbes de caridade. Devido a
falta de dados de observacdo sobre a sobrevivéncia apés 30-35 anos de idade, a
mortalidade observada, nos grupos mais velhos de 5 anos de idade, foi extrapolada até 70-
80 anos de idade. A sobrevivéncia, na auséncia de diagndstico e intervengdes em muitos
paises de baixa renda, foi estimada utilizando dados de paises de alta renda que
descrevem a situacao inicial, ou seja, antes da introdugdo de novas intervencdes.

e Numeros e distribuicdo etaria das pessoas que vivem com a doenca

O numero de pacientes que vivem com uma doenga, em um ano designado, foi estimado
por meio da integracdo de dados disponiveis para cada pais e condi¢cao:

1. Prevaléncia no nascimento

2. Distribuicdo etéria da populacdo, conforme obtido em UNDY, quando disponivel
(72% dos paises do mundo), com dados perdidos, na distribuicdo da populacdo de 5
anos, usando a distribuicdo pelo vizinho mais préximo, com faixa etéria de dados
desagregados

3. Histéria da utilizacao dos servigos de diagndstico pré-natal para a doenga

4. Curvas retrospectivas de sobrevivéncia para a doenca em diferentes ambientes, que
leva em conta se, e quando, uma politica de tratamento foi introduzida, para a
totalidade ou uma parte da populagéo

Os dados do MGDB sao usados para fornecer estimativas epidemiolégicas para certas
doencgas congénitas, que sdo incluidas no Toolkit de Avaliagdo das Necessidades da
Fundacdo PHG (ver Tabela 2 abaixo). Deve-se ter em mente que é uma solucdo
epidemiologicamente modelada, com estimativas conservadoras e minimas, feitas sempre

gue possivel e clinicamente significativas. No entanto, como com todas as estimativas
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derivadas de um modelo, uma série de suposicdes foram feitas e muitos dos céalculos sdo
baseados nos melhores conjuntos de dados disponiveis, encontrados na literatura publicada
ou ndo. Cada oportunidade é fornecida aos usuarios do Toolkit, quando capacitados, para
usar seus proprios dados. Uma descricdo mais detalhada de como o MGDB calcula a
epidemiologia de doencas especificas pode ser encontrada na se¢do Documento de Apoio
sobre o MGDB.

Tabela 2: Dados atualmente disponiveis incluidos no Toolkit

Clinicos Disponibilidade de dados
epidemiolégicos do MGDB
Doenca cardiaca congénita Sim
Hipotireoidismo congénito e deficiéncia de iodo Sim (ndo inclui o HC causado pela
deficiéncia de iodo)
Sindrome da rubéola congénita* Nao
Sifilis congénita* Nao
Sindrome de Down Sim
Teratogénicos N&o
Transtorno do espectro alcodlico fetal N&o
Deficiéncia de glicose-6-fosfato desidrogenase Sim
Defeitos do tubo neural Sim
Fissuras orofaciais Sim
Doenca hemolitica do recém-nascido Sim
Doenca falciforme Sim
Talassemias Sim

*Dados limitados estéo disponiveis pela OMS (ver abaixo)

Outras fontes de dados epidemioldgicos

Quando os dados epidemiolégicos especificos da doenca ndo estavam disponiveis, foram
feitas tentativas para coletar dados que poderiam ser usados como um indicador de
substituicdo. Os dados, nessas secdes, sao irregulares, dependendo do que esta disponivel
a partir da OMS, e devem ser interpretados com cautela, pois a elaboracao de relatérios e
métodos de vigilancia em paises pode variar.

Para a sindrome da rubéola congénita, os dados incluidos no Banco de Dados do PHG sao
relatados com incidéncia de rubéola e cobertura de vacinagéo. Estes, no Banco de Dados
do PHG, sdo de 2011, e foram obtidos a partir de doencas evitaveis por vacinacdo da OMS:
resumo global do sistema de monitoramento de 20128,

Para a sifilis congénita, os dados incluidos no Banco de Dados do PHG sdo a proporcao
relatada de mulheres que frequentam o pré-natal, a propor¢do de mulheres testadas para
sifilis na primeira consulta, e mulheres que fazem o pré-natal e tém sifilis. Esses dados sao
do relatério de progresso de 2011: Resposta do HIV/AIDS global: atualizagdo epidémica e
progresso do setor de salude no sentido do acesso universal: relatério de progresso de
2011°.
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Anexo 1: Equipe Diretiva

Prof. Alan Bittles

Dr. Hilary Burton

Prof. Arnold Christianson
Ms Patricia Gomez

Dr. Chris Howson

Mr. Alastair Kent

Prof. Betty Kirkwood

Dr. Elizabeth Mason

Prof. Bernadette Modell

Prof. Irmgard Nippert

Mr. Ysbrand Poortman

Prof. Lavinia Schuler-Faccini
Dr. Peter Turnpenny

Dr. Severin von Xylander
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(Genetic Alliance, Reino Unido)

(London School of Hygiene & Tropical Medicine, Reino
Unido)

(Organizagcéo Mundial da Saude)

(Centro de Colaboracdo da OMS, UCL CHIME, Reino
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Anexo 2: Lista de participantes do projeto

Fundacao PHG

Ms. Corinna Alberg

Dr. Hilary Burton

Dr. Susmita Chowdhury
Ms. Alison Hall

Dr. Sowmiya Moorthie
Dr. Luis Nacul

Dr. Nora Pashayan

Dr. Anna Pokorska-Bocci
Dr. Gurdeep Sagoo

Dr. Alison Stewart

Colaboradores Adicionais

Dr. Cristina Barreiro

Dr. Maria Paz Bidondo
Prof. Alan Bittles

Mr. Craig Brooks-Rooney
Prof. Arnold Christianson
Prof. Antoinette Ciliers
Ms. Sophie Costello

Dr. Natasha Crowcroft
Dr. Matthew Darlison

Dr. Denhard de Smit
Prof. Jack Dowie

Dr. Victoria Fearne
Prof. Suzanne Filteau

Dr. Richard Fordham
Prof. Roberto Giugliani

Dr. Boris Groisman
Mr. Christopher Grollman

Ms. Nia Hamer

Ms. Laura Hamerslag
Ms. Sophie Haynes

Dr. Ebrahim Hoosen

Dr. Dafne Horovitz

Ms. Jeanette Kusel

Dr. Mariela Larrandaburu
Ms. Celine Lewis

Dr. Rosa Liascovich
Prof. Bernadette Modell

Prof. Peter Mossey

Published under a Creative Commons
BY-NC-ND 3.0 Unported License.

Hospital de Pediatria Garrahan, Argentina

Hospital de Pediatria Garrahan, Argentina
Universidade Edith Cowan, Australia
Costello Medical Consulting, Reino Unido
Universidade de Witwatersrand, Africa do Sul
Hospital C.H. Baragwanath, Africa do Sul
Costello Medical Consulting, Reino Unido

Universidade de Toronto, Canada
Centro de Colaboragéo da OMS, UCL CHIME, Reino
Unido
MediClara, Holanda
London School of Hygiene & Tropical Medicine, Reino
Unido
NHS Suffolk, Reino Unido
London School of Hygiene & Tropical Medicine, Reino
Unido
Universidade de East Anglia, Reino Unido
Centro de Colaboragéo da OMS para o
Desenvolvimento de Servigcos de Medicina Genética na
América Latina, Brasil
Centro Nacional de Genética Médica, Argentina
London School of Hygiene & Tropical Medicine, Reino
Unido
Costello Medical Consulting, Reino Unido
Costello Medical Consulting, Reino Unido
Costello Medical Consulting, Reino Unido
Hospital Central Inkosi Albert Luthuli, Africa do Sul
Instituto Fernandes Figueira, Brasil
Costello Medical Consulting, Reino Unido
Ministério de Saude Publica, Uruguai
Genetic Alliance, Reino Unido
Centro Nacional de Genética Médica, Argentina
Centro de Colaboracdo do OMS, UCL CHIME, Reino
Unido
University de Dundee, Reino Unido
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Ms. Anjali Nagpal London School of Hygiene & Tropical Medicine, Reino
Unido

Prof. Victor Penchazadeh Ministério da Saude, Argentina

Dr. Maria Teresa Sanseverino Hospital de Clinicas de Porto Alegre, Brasil

Prof. Lavinia Schuler-Faccini Universidade Federal do Rio Grande do Sul, Brasil

Dr. Geordan Shannon University de Cambridge, Reino Unido

Ms. Beth Timm Costello Medical Consulting, Reino Unido

Dr. Ishwar Verma Hospital Sir Ganga Ram, india

Prof. Denis Viljoen Foundation for Alcohol Related Research, Africa do Sul

Dr. Pamela White Statistics Canada, Canada

Financiadores e Apoiadores da Organizacéao

Costello Medical Consulting

Mothercare Group Foundation

PHG Foundation

UCL Centre for Health Informatics and Multiprofessional Education
Wellbeing of Women
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Anexo 3: Lista de paises incluidos nessa
versao do Toolkit

Afeganistédo (cédigo ISSO: AF)
Africa do Sul (ZA)
Albania (AL)
Alemanha (DE)
Andorra (AD)
Angola (AO)
Antigua e Barbuda (AG)
Arabia Saudita (SA)
Argélia (DZ)
Argentina (AR)
Arménia (AM)
Australia (AU)
Austria (AT)
Azerbaijao (AZ)
Bahamas (BS)
Bahrein (BH)
Bangladesh (BD)
Barbados (BB)
Bélgica (BE)

Belize (BZ)

Benim (BJ)
Bielo-Russia (BY)
Bolivia (BO)

Bdsnia e Herzegovina (BA)
Botswana (BW)
Brasil (BR)

Brunei (BN)
Bulgaria (BG)
Burkina Faso (BF)
Burundi (BI)

Butdo (BT)

Cabo Verde (CV)

Camardes (CM)
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Camboja (KH)
Canada (CA)

Catar (QA)
Cazaquistdo (K2)
Chade (TD)

Chile (CL)

China (CN)

Chipre (CY)
Coldbmbia (CO)
Comores (KM)
Congo (CG)

Costa do Marfim (CI)
Costa Rica (CR)
Croéacia (HR)

Cuba (CU)
Dinamarca (DK)
Djibuti (DJ)
Dominica (DM)

Egito (EG)

El Salvador (SV)
Emirados Arabes Unidos (AE)
Equador (EC)
Eritreia (ER)
Eslovaquia (SK)
Eslovénia (SI)
Espanha (ES)
Estados Unidos da América (US)
Estonia (EE)

Etiépia (ET)
Federacéo Russa (RU)
Fiji (FJ)

Filipinas (PH)
Finlandia (FI)
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Franca (FR)
Gabao (GA)
Gambia (GM)
Gana (GH)
Georgia (GE)
Granada (GD)
Grécia (GR)
Guatemala (GT)
Guiana (GY)

Guiné (GN)

Guiné Equatorial (GQ)
Guiné-Bissau (GW)
Haiti (HT)

Holanda (NL)
Honduras (HN)
Hong Kong (HK)
Hungria (HU)
IEmen (YE)

Ilhas Cook (CK)
Ilhas Marshall (MH)
Ilhas Saloméao (SB)
india (IN)
Indonésia (ID)

Ird (IR)

Iraque (1Q)

Irlanda (IE)
Islandia (1S)

Israel (IL)

Iltalia (IT)

Jamaica (JM)
Japéao (JP)
Jordania (JO)
Kiribati (KI)

Kuwait (KW)
Lesoto (LS)
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Letbnia (LV)
Libano (LB)
Libéria (LR)

Libia (LY)
Liechtenstein (LI)
Lituania (LT)
Luxemburgo (LU)
Macedonia (MK)
Madagascar (MG)
Malawi (MW)
Malasia (MY)
Maldivas (MV)
Mali (ML)

Malta (MT)
Mauritania (MR)
Mauricio (MU)
México (MX)
Micronésia (FM)
Moldavia (MD)
Ménaco (MC)
Mongdlia (MN)
Montenegro (ME)
Marrocos (MA)
Mocambique (MZ)
Myanmar (MM)
Namibia (NA)
Nauru (NR)
Nepal (NP)
Nicaragua (NI)
Niger (NE)
Nigéria (NG)
Niue (NU)
Noruega (NO)
Nova Zelandia (N2)
Oma (OM)
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Palau (PW)

Panama (PA)

Papua Nova Guiné (PG)
Paquistéao (PK)

Paraguai (PY)

Peru (PE)

Pol6nia (PL)

Portugal (PT)

Quénia (KE)

Quirguistdo (KG)

Reino Unido (GB)
Republica da Africa Central (CF)
Republica da Coreia (KR)

Republica Democratica do Congo
(CD)

Republica Democrética Popular da
Coreia (KP)

Republica Democratica Popular
Lau (LA)

Republica Dominicana (DO)
Republica Tcheca (CZ2)
Roménia (RO)

Ruanda (RW)

Samoa (WS)

San Marino (SM)

Santa Lucia (LC)

S&o Cristbvao e Névis (KN)
S&o Tomé e Principe (ST)
Séo Vicente e Granadinas (VC)
Senegal (SN)

Serra Leoa (SL)

Sérvia (RS)
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Seychelles (SC)
Singapura (SG)
Siria (SY)
Somalia (SO)

Sri Lanka (LK)
Suazilandia (SZz)
Sudéo (SD)
Suécia (SE)
Suica (CH)
Suriname (SR)
Tailandia (TH)
Tajiquistao (TJ)
Tanzéania (TZ)
Timor-Leste (TP)
Togo (TG)
Tonga (TO)
Trinidad e Tobago (TT)
Tunisia (TN)
Turcomenistao (TM)
Turquia (TR)
Tuvalu (TV)
Ucrania (UA)
Uganda (UG)
Uruguai (UY)
Uzbequistao (UZ)
Vanuatu (VU)
Venezuela (VE)
Vietna (VN)
Zambia (ZM)
Zimbabue (ZW)
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Anexo 4. Paises incluidos no Toolkit,
listados por regiao de GBD (carga global
da doenca)

Asia Pacifico, Renda alta
Brunei, Japdo, Republica da Careia, Singapura.
Asia Central

Arménia, Azerbaijdo, Cazaquistdo, Geodrgia, Mongdlia, Quirguistdo, Tajiquistdo,
Turcomenistao, Uzbequistao.

Leste da Asia

China, Hong Kong, Republica Democratica Popular da Coreia.
Sul da Asia

Afeganistdo, Bangladesh, Butdo, india, Nepal, Paquistéo.
Sudeste da Asia

Camboja, Filipinas, Indonésia, Malasia, Maldivas, Mauricio, Myanmar, Republica
Democratica Popular Lau, Seychelles, Sri Lanka, Tailandia, Timor-Leste, Vietna.

Australasia
Australia, Nova Zelandia.
Caribe

Antigua e Barbuda, Bahamas, Barbados, Belize, Cuba, Dominica, Granada, Guiana, Haiti,
Jamaica, Republica Dominicana, Santa Lucia, Sdo Cristévdo e Névis, Sdo Vicente e
Granadinas, Suriname, Trinidad e Tobago.

Europa Central

Albania, Bésnia e Herzegovina, Bulgéaria, Croacia, Eslovaquia, Eslovénia, Hungria,
Macedobnia, Montenegro, Polénia, Republica Tcheca, Roménia, Sérvia.

Leste da Europa
Bielo-RuUssia, Esténia, Federacdo Russa, Letbnia, Lituania, Moldavia, Ucréania.
Oeste da Europa

Alemanha, Andorra, Austria, Bélgica, Chipre, Dinamarca, Espanha, Finlandia, Franca,
Grécia, Holanda, Irlanda, Islandia Israel, Italia, Liechtenstein, Luxemburgo, Malta, Ménaco,
Noruega, Portugal, Reino Unido, San Marino, Suécia, Suica.

América Andina
Bolivia, Equador, Peru.
América Latina Central

Colébmbia, Costa Rica, El Salvador, Guatemala, Honduras, México, Nicaragua, Panama,
Venezuela.

Sul da América Latina
Argentina, Chile, Uruguai.
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América Latina Tropical
Brasil, Paraguai.
Norte da Africa / Oriente Médio

Arébia Saudita, Argélia, Bahrein, Catar, Egito, Emirados Arabes Unidos, |émen, Ird, Iraque,
Jordéania, Kuwait, Libano, Libia, Marrocos, Oma, Siria, Tunisia, Turquia.

Ameérica do Norte, Renda Alta
Canad@, Estados Unidos.
Oceania

Fiji, Kiribati, llhas Cook, llhas Marshall, llhas Salomao, Micronésia, Nauru, Niue, Palau,
Papua Nova Guiné, Samoa, Tonga, Tuvalu, Vanuatu.

Africa Subsaariana Central

Angola, Congo, Gabdo, Guiné Equatorial, Republica da Africa Central, Republica
Democrética do Congo.

Africa Subsaariana, Leste

Burundi, Comores, Djibuti, Eritreia, Etiépia, Madagascar, Malawi, Mocambique, Quénia,
Ruanda, Somalia, Sudédo, Tanzéania, Uganda, Zambia.

Africa Subsaariana, Sul
Africa do Sul, Botswana, Lesoto, Namibia, Suazilandia, Zimbabue.
Africa Subsaariana, Oeste

Benim, Burkina Faso, Cabo Verde, Camardes, Chade, Costa do Marfim, Gambia, Gana,
Guiné, Guiné-Bissau, Libéria, Mali, Mauritdnia, Niger, Nigéria, Sd&o Tomé e Principe,
Senegal, Serra Leoa, Togo.
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Anexo 5: Intervalos de idade apresentados
no Toolkit

0-4 anos

5-9 anos

10-14 anos
15-19 anos
20-24 anos
25-29 anos
30-34 anos
35-39 anos
40-44 anos
45-49 anos
50-54 anos
55-59 anos
60-64 anos
65+ anos
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