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Breve introducao ao programa de
Nascimento Saudavel

Resumo e justificativa do programa

Uma melhor saldde para maes e criancas esta no nicleo das Metas de Desenvolvimento do
Milénio. A transicdo epidemiolégica, em muitos paises de rendas baixa e média (LMIC,
abreviatura em inglés), tem sido caracterizada por reduc¢fes significativas na morbidade e
na mortalidade infantis, principalmente por doengas infecciosas. Como consequéncia, as
doencas congénitas (alteracbes estruturais e funcionais presentes desde o nascimento,
também conhecidas como defeitos de nascimento), sdo responsaveis por uma propor¢cao
crescente de problemas de salde, morbidade e mortalidade na populacéo.

Foi reconhecido que as Metas de Desenvolvimento do Milénio para a mortalidade infantil
nado podem ser alcancadas sem progresso na reducdo da carga de doencas congénitas.
Significativamente, em maio de 2010, a Assembleia Mundial da Salude (AMS) aprovou uma
resolucdo que pede aos Estados-membros para "prevenir defeitos de nascimento,
sempre que possivel, para implementar programas de triagem e para fornecer suporte
continuo e cuidados a criancas com defeitos congénitos, bem como a suas familias." Em
particular, a resolucdo da AMS observou que "uma orientacdo técnica internacional sera
necessaria para ajudar os ministérios com avaliacdo organizada de requisitos e custos, e
com apoio na escolha de prioridades."

Crescentes evidéncias indicam que 70% das doencgas congénitas podem ser evitadas ou
devidamente manejadas, levando a reducbes substanciais na morbidade e na
incapacidade, e sobrevivéncia e bem-estar aumentados. Isso pode ser conseguido através
de intervencfes médicas e sociais simples e prontamente disponiveis, bem como o acesso
de tecnologias de saude mais recentes. No entanto, doengas congénitas continuam a ser
amplamente ndo reconhecidas como um importante problema de saude publica, devido a
ma compreensdo do que € possivel atingir, em conjunto com as limitagdes de recursos e as
prioridades concorrentes.

O Programa Nascimento Saudéavel, na Fundagdo PHG, respondeu a resolucdo da AMS,
criando uma estrutura e um conjunto de ferramentas disponiveis gratuitamente, concebidos
para ajudar ministérios e outros, a nivel nacional e regional, a avaliarem as necessidades de
saude em relacdo a doengas congénitas em seus préprios paises, territérios ou regides, e
fazerem um plano racional, com base em evidéncias, para o0 desenvolvimento de servicos
eficazes para o cuidado e a prevencao dessas condi¢cdes. Os usuarios também séao
habilitados para selecionar prioridades e implementar ac6es apropriadas para lidar com as
necessidades identificadas. O objetivo final do programa é melhorar os resultados de saulde
de pessoas com doengas congénitas, e reduzir a carga dessas condi¢des a nivel mundial e,
particularmente, nos paises de baixa e média rendas, onde a maior parte da carga da
doenca é encontrada.

Temos, como objetivo, proporcionar 0s governos e seus parceiros de salde com ferramentas e
dados para construirem a base de evidéncias para o desenvolvimento de servigcos que combatam as
doencas congénitas, em suas populacdes, e usarem o conjunto de ferramentas como um foco para a
criacdo, nacional e internacional, de ambientes para garantir melhores servicos a fim de prevenir
doencas congénitas e cuidar de pessoas afetadas e de suas familias, especialmente em paises de
baixa e média rendas.

Programa da Fundacdo PHG em Disturbios Congénitos (Programa Nascimento Saudavel)

Published under a Creative Commons
BY-NC-ND 3.0 Unported License. 2 http://toolkit.bornhealthy.org




V /u—,a Overview
/ Version 1.1 September 2013

Doencas congénitas: Carga global de
doencas e oportunidades para o0s
cuidados e a prevencao

O que sdo "doencas congénitas" ou "defeitos congénitos"?

As doencas congénitas podem ser classificadas em trés grupos: condicdes com causas
originarias antes da concepcao, condicdes com causas originarias apos a concep¢ao, mas
antes do nascimento, e condi¢cdes com causas desconhecidas.

Distarbios congénitos com causas originarias antes da concepcao

Esses resultam, total ou parcialmente, de anomalias no material genético (cromossomos e
genes). Eles podem ser herdados ou ocorrer como eventos isolados, e incluem distlrbios
cromossdmicos, distarbios de um unico gene e disturbios multifatoriais, devido a uma
combinacdo de fatores genéticos e ambientais (para mais explicacdes desses termos,
consulte o Anexo 1). Condi¢gBes genéticas, ou parcialmente genéticas, sdo responsaveis por
aproximadamente 80-90% das doencas congénitas cujas causas sao conhecidas (40-45%
de todas as doencgas congénitas).

Disturbios congénitos com causas originarias ap0s a concepc¢ao

Estes sdo considerados, principalmente, ndo-genéticos e sdo causadas por fatores externos
gue atuam no feto. Eles incluem disturbios causados por doencas maternas, como a
diabetes ou a deficiéncia de iodo, e aqueles causados por teratogénicos, como infeccbes
maternas, drogas prescritas e recreacionais (incluindo o alcool), poluentes ambientais e
agentes fisicos, por exemplo, a radiacdo. Essas causas ambientais sdo responsaveis por
cerca de 10-20% das doencas congénitas cujas causas sao conhecidas (5-10% de todas as
doencgas congénitas).

Causas desconhecidas
Cerca de metade de todas as doengas congénitas ndo tem uma causa especifica
reconhecida.

A carga e a distribuicdo global de doencas congénitas

NUmeros precisos para a carga de doencgas congénitas estdo faltando para muitos paises.
Para os fins desse documento, salvo indicacdo em contrdrio, as estimativas utilizadas sdo
do Banco Global de Dados Modell de Doencas Congénitas Constitucionais (MGDB,
abreviatura em inglés), compiladas pela Professora Bernadette Modell; essas estimativas
séo de 2010 (para mais informagfes sobre os nimeros, ver o documento: Introducdo a ANS
e Metodologia). Os dados do MGDB indicam que, a cada ano, cerca de 2,5 milhGes de
bebés nascem com uma doenca genética grave ou com uma malformacdo congénita, e
cerca de 1,5 milhdo de criangas com idade inferior a 5 anos morrem em consequéncia
dessas condicBes. No entanto, esses nimeros escondem grandes varia¢des substanciais,
tanto entre diferentes regides do mundo e, em alguns casos, entre diferentes grupos étnicos
ou geograficos dentro de paises ou regides.

Uma gama de determinantes, a partir do nivel individual para os mais amplos fatores
sociais, afetam a ocorréncia e a gravidade de doencas congénitas. Exemplos de fatores de
risco especificos incluem idade avancada dos pais, consanguinidade, residentes em ou
originarios de lugares onde a malaria € comum, deficiéncias de micronutrientes (folato e
iodo), e infeccdo durante a gravidez. A Tabela 1 mostra a prevaléncia estimada no
nascimento e o numero total de nascimentos por ano para diferentes tipos de doengas
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congénitas. A prevaléncia no nascimento é afetada pelo acesso, ou pela implementacao, de
intervencdes de prevencao, tais como o diagndstico pré-natal e a interrup¢do da gravidez,
além da fortificagdo, com acido folico, dos alimentos.

Tabela 1: Nascimentos anuais, estimados em todo o mundo, afetados por doencas
genéticas ou por malformagdes congénitas (fonte: MGDB)

Prevaléncia no Nas_umentos anuais,
_ - nascimento estimados, afetados
Tipo de doenca congénita (/1000 nascidos em todo o mundo (com
ViVOS) base em nascimentos anuais
de 133 milhdes)
Disturbios de hemoglobina! 2,8 375.000
DIS'[U.I’bIOS cje um Unico gene 43 570.000
associados a consanguinidade
Ictericia neonatal relacionada 13 170.000
com deficiéncia de G6PD? ’ '
Outros disturbios de um Unico
gene? 4.4 585.000
Doenca hemolitica do recém-
nascido 0,25 35.000
Desordens cromossodmicas 2,8 370.000
Malformagdes congénitas® 19,2 2.555.000

YInclui doenca falciforme (2.4/1000) e talassemias (0.4/1000).

2Nao inclui crises hemoliticas, com risco de vida, devido a deficiéncia de G6PD.

3Inclui condicGes dominantes apresentadas por volta de 1 ano de idade (1.4/1000), linha de base
ligada ao cromossomo X (1.33/1000) e linhas de base recessivas (1.7/1000).

4Inclui malformacgdes intrataveis e malformagdes corrigiveis. As malformagdes congénitas incluem as
condi¢cBes em parte genéticas (como defeitos do tubo neural) e algumas condi¢des causadas por
fatores ambientais (por exemplo, defeitos de reducdo de membros causados pela talidomida), bem
como malformacdes sem causa conhecida.

Disturbios de um Unico gene e fatores de risco genético

As desordens de um Unico gene mais comuns, em todo o mundo, sdo as hemoglobinopatias
(doenca falciforme e talassemias), a deficiéncia de glicose-6-fosfato desidrogenase (G6PD)
e a fibrose cistica. As doencas da hemoglobina, com cerca de 375.000 nascimentos
afetados por ano, sdo particularmente prevalentes em regides de malaria. A Africa
Subsaariana é responsavel por cerca de 85-90% dos 325 mil bebés nascidos anualmente
com doenca falciforme, e as populacdes afetadas na Europa, nos Estados Unidos e no
Caribe se originam, em grande parte, dessa regido. As talassemias (50.000 nascimentos
afetados por ano) sdo predominantes na regido do Mediterraneo Oriental, do Oriente Médio,
do Norte da Africa e do Sul e do Leste asiaticos. A deficiencia de glicose-6-fosfato
desidrogenase, um fator de risco genético para a ictericia neonatal patolégica e a anemia
hemolitica, também ocorre com maior prevaléncia em regibes de malaria e em populagdes
provenientes dessas regides; os nascimentos afetados ocorrem, predominantemente, na
Africa, no Oriente Médio, na Asia e no Caribe. A fibrose cistica ocorre, principalmente, em
populacdes originarias do Norte e do Oeste da Europa.
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Um importante fator de risco, para doencas genéticas autossdmicas recessivas, sao 0s
casamentos consanguineos. Cerca de 570 mil bebés com distarbios genéticos
autossdmicos recessivos sdo filhos de pais consanguineos a cada ano. Unides
consanguineas s&o habituais em muitos paises do Norte da Africa, do Sul e do Centro da
Asia, e do Oriente Médio.

A incompatibilidade do agente Rh € um fator de risco genético para a doenca hemolitica do
recém-nascido. Essa condigdo ocorre, principalmente, em paises de baixa e média rendas
gue carecem de programas preventivos de triagem materna e profilaxia com anti-D.

Além dessas condi¢cdes, todas as populacdes tém uma prevaléncia de base, no nascimento,
para doencas monogénicas de cerca de 4,4/1000 nascidos vivos. Tais condi¢gdes incluem as
condicbes dominantes, apresentadas por volta de 1 ano de idade, e outras doencas
recessivas, exceto hemoglobinopatias e deficiéncia de G6PD. Embora as condi¢des
incluidas nessa categoria "de base" sdo individualmente raras, coletivamente elas
representam cerca de 585 mil nascimentos afetados por ano.

Desordens cromossémicas

Cerca de metade dos 370.000 nascimentos anuais afetados por desordens cromossémicas
sdo contabilizados pela Sindrome de Down. O principal fator de risco, para essa condicao, é
a avancada idade materna (>35 anos). A falta de acesso, tanto ao planejamento familiar
quanto aos servigcos de diagnoéstico pré-natal e prevengdo, sdo o0s principais determinantes
de sua ocorréncia.

Doencas multifatoriais

As doencas congénitas multifatoriais geralmente apresentam-se como malformacdes de
orgdos, membros ou sistemas organicos (cardiovascular, digestivo, nervoso, respiratério,
etc.). As malformagfes congénitas afetam cerca de 2,5 milhées de nascimentos por ano. Os
disturbios multifatoriais mais comuns s@o a doenga cardiaca congénita (aproximadamente
440.000 nascimentos afetados por ano); condicBes como os defeitos do tubo neural
(185.000 nascimentos anuais afetados) e as fissuras orofaciais (120.000 nascimentos por
ano afetados por fissura labial isolada ou do palato) também séo significativas.

Disturbios com causas ambientais

As causas nao-genéticas mais importantes de doencas congénitas sdo infeccbes
congénitas, doenca materna e desnutricdo, além de drogas recreativas e terapéuticas.
Informacdes precisas ndo estdo disponiveis para a prevaléncia de nascimento de muitos
disturbios congénitos com causas ambientais, mas o numero de nascimentos afetados esta
suscetivel a muitas centenas de milhares de pessoas por ano. Os distirbios congénitos com
causas ambientais podem ter uma grande variedade de manifestacdes, incluindo
dificuldades de aprendizagem, atraso no crescimento e malformagcdes congénitas.

A sifilis congénita € uma das principais causas de mortalidade infantil em paises de baixa e
média rendas, como resultado da falta de educacéo, da falta de saude sexual, do baixo
status social das mulheres, e da incapacidade, de servicos de saude, de diagnosticar e
tratar doengas sexualmente transmissiveis mais cedo. A rubéola congénita é mais
prevalente em paises onde os programas de imunizagdo sdo pouco desenvolvidos. A
diabetes materna € um problema significativo em paises de renda alta, afetando cerca de
0,5% das gestacdes, e € provavel que seja cada vez mais importante em paises com
rendas menores, na medida em que 0 acesso ao estilo de vida e a dieta ocidentais aumenta
os niveis de obesidade. O hipotireoidismo congénito causado por deficiéncia de iodo
materno ocorre principalmente em populacdes com deficiéncia de iodo, sem acesso ao sal
iodado.
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A droga recreativa mais importante, ligada a distirbios congénitos, é o alcool, que em
algumas regides (por exemplo, na Provincia do Cabo Ocidental da Africa do Sul) é uma das
principais causas de deficiéncia congénita em criancas, e pode se tornar um problema
crescente nas sociedades em que as restricdes sociais sobre o consumo de alcool por
mulheres estdo diminuindo. Poucas informagfes confiaveis estdo disponiveis sobre a
prevaléncia de problemas congénitos causados por medicamentos usados para tratar
doencas como a doencga cardiaca, a epilepsia ou as doencas infecciosas, especialmente em
paises onde o uso farmacéutico ndo €, em grande parte, regulamentado.

Cuidados e prevencéao de doencas congénitas

Muitas doencas congénitas (especialmente aquelas com causas ambientais) séo facilmente
evitaveis por intervencdes simples e de custo relativamente baixo, como suplementos
nutricionais (acido félico e iodo), manejo de problemas de saude materna, como diabetes, e
imunizacao e outros meios de controle de infec¢ao.

A prevencdo primaria de doencas genéticas pode, em alguns casos, ser alcancada por
intervencdes como a triagem de portadores, na pré-concepcgao, a fim de informar a escolha
do parceiro de casamento, o alvo do aconselhamento e a avaliacdo de risco em grandes
familias consanguineas afetadas por doencas congénitas, e os servicos de planejamento
familiar para reduzir nascimentos em mulheres com mais de 35. Em paises onde o
diagnostico pré-natal e a interrupcdo da gravidez séo legais e socialmente aceitaveis em
casos de anomalia fetal grave, esse meio de prevencdo também pode ser oferecido durante
a gravidez para casais que desejam evitar o nascimento de uma crianga afetada.

Os tratamentos para individuos que nascem com doencas congénitas incluem ambas
intervencgdes, cirdrgicas e ndo cirargicas. Embora alguns tipos complexos de cirurgia de
coracdo aberto, por exemplo, tendem a estar fora do alcance de muitos paises,
intervengdes cirargicas mais rotineiras para alguns defeitos cardiacos e de malformacdes,
como fissuras orofaciais e pé torto, podem ser viaveis nesses paises, e provavelmente tém
um custo-efetividade em permitir, as pessoas afetadas, viverem vidas independentes. As
intervencdes nao-cirdrgicas incluem, por exemplo, modificacdo alimentar ou terapia
hormonal (por exemplo, para fenilcetondria ou hipotireoidismo congénito, respectivamente),
transfusdo de sangue (com terapia quelante de ferro, se nhecesséario) para
hemoglobinopatias, e fisioterapia e terapia de reposicdo enzimatica para fibrose cistica. O
apoio social e educativo, tanto para o individuo como para o grupo familiar mais amplo, séo
também aspectos importantes do cuidado.

Os determinantes de resultados incluem, mas ndo se restringem a esses, o nivel de
desenvolvimento do pais, 0 acesso e a qualidade da saude e dos outros servicos, a
cobertura de servigcos e intervengfes, as questfes culturais, religiosas, éticas e legais. A
Tabela 2 apresenta contribuicbes de diferentes tipos de intervengéo preventiva (incluindo
prevencao terciaria para evitar deficiéncia e prevenir complicacdes e agravamento) para a
reducado da carga de doenca congénita.
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Prevaléncia no

NUmero maximo de

Aumento Estimado

Doencas nascimento Intervencdao vidas salvas no Reducbes Médio da Longevidade
¢ (por 1000 (Primaria, Secundéria, Terciaria) pés-natal (por 1000 | maximas % | per Capita da Populacao
nascidos vivos) nascidos vivos) (em anos)
Malformacbes 36,5 Cirurgia Pediétrica (3°)** 17,70 48,5 1,24
Congénitas ]
Suplementacdo com Acido Fdlico 11,50 31,5 0,81
(29
Diagndstico Pré-Natal (2°)** 3,50 9,6 0,25
Malformacdes Congénitas (Total): 32,70 89,6 2,30
Disturbios 3,8 Planejamento Familiar (1°)** 0,75 19,7 0,05
Cromossbémicos
Diagnéstico Pré-Natal (2°)** 0,50 13,2 0,04
Disturbios Cromossémicos (Total): 1,25 32,9 0,09
Fatores de Risco 24 Cuidados de Rotina Pré-Natal e 2,40 100 0,17
Genéticos* Neonatal (3°)**
Transtornos Herdados 11,5 Aconselhamento Genético (1°)** 1,73 15 0,12
(graves, com
aparecimento no inicio) Triagem Neonatal (30)** 0,70 6,1 0,05
Diagndstico Pré-Natal (2°)** 1,15 10 0,08
Herdados (Total): 3,60 31,1 0,25
Total: 54,2 39,9 73,7 2,80

* Deficiéncia de G6PD e Doenga hemolitica do recém-nascido **1° = Prevencao primaria 2° = Prevencao secundaria 3°= Prevenc¢ao terciaria
1 Reimpresso, com permisséo, do Annual Review of Genomics and Human Genetics, Volume 5 ©2004, por Annual Reviews www.annualreviews.org
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Muitas criancas afetadas morrem prematuramente, e aquelas que ndo morrem muitas vezes
necessitam de cuidados continuos. Certa tensdo €, em muitos casos, percebida entre as
metas de atendimento e prevencdo de doencas congénitas: para algumas condicdes
trataveis (mas nado curaveis), melhorias na atencao favorecem um aumento na expectativa
de vida, com enormes custos associados para 0 apoio médico e social continuo. Exemplos
incluem a transfusdo de sangue e o tratamento quelante de ferro para talassemia, o
tratamento de doencas cardiacas na sindrome de Down, e a terapia de reposicdo
enziméatica para erros inatos do metabolismo.

E um principio fundamental da ética médica que todas as pessoas tenham direito ao melhor
cuidado possivel, e deve ser o objetivo de todos os paises, independentemente da renda,
fazer seu melhor para fornecé-lo. A definicdo de "melhores cuidados possiveis", no entanto,
depende inevitavelmente das condi¢gfes sociais, econdmicas e politicas em vigor. Cuidados
e prevencdo devem ser vistos como objetivos interligados: a prestacdo de cuidados e a
compreensdo do compromisso continuo que isso representa, pode levar a pressao para a
disponibilizacdo de servigos de prevencéo e intervencoes.

Servigcos de saude para doencas congénitas

Servicos de saulde eficazes, para doencas congénitas, tém uma abordagem holistica
referente aos cuidados e a prevenc¢dao, que incluem:

e Servigos de saude da populacdo, em saude publica e ambiental

¢ Planejamento familiar, servigos de saude e cuidados para mulheres e de saude
reprodutiva

e Servigos pré-natais

e Servicos de maternidade

e Servigos neonatais, incluindo triagem e diagndstico de doengas congénitas
e Servigos pediatricos, incluindo diagnéstico, tratamento, cuidados e manejo

e Servicos médicos, sociais e de apoio a familia, ao longo da vida, para aqueles com
problemas congénitos.

Os servicos devem ser bem integrados entre si e com outros servigos clinicos e sociais
relevantes, a fim de fornecer um caminho coerente de cuidados. A criagdo e a manutencgao
de servicos eficazes requerem compromisso politico, lideranca de saude publica e clinica,
recursos adequados, educacéao profissional e formacéo, coordenacéo e trabalho em equipe.
Registros, sistemas de vigilancia e investigacdo, para fornecer dados epidemiologicos e
monitorar a eficacia dos servicos e as intervencgfes, sdo importantes para construir uma
base de dados solida que vise ao desenvolvimento de politicas, ao planejamento e a agéo.

REFERENCIAS
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ANEXO 1: DOENCAS CONGENITAS GENETICAS E
PARCIALMENTE GENETICAS

Desordens cromossOmicas resultam de alteracdes no ndmero e na estrutura dos
cromossomos. A sindrome de Down (trissomia 21) é o distirbio cromossémico mais
comumente reconhecido. Os afetados apresentam diferentes graus de dificuldades de
aprendizagem, e muitos podem conviver bem em sociedade. No entanto, eles séo
vulneraveis e podem ter uma série de outros problemas e necessidades de saude e sociais.
Exemplos de outras trissomias incluem a sindrome de Patau (trissomia 13) e a sindrome de
Edwards (trissomia 18). Ambas levam a morte fetal ou a morte precoce. Exemplos de
doencgas dos cromossomos sexuais incluem as sindromes de Klinefelter e de Turner, que

normalmente ndo sdo reconhecidas até a adolescéncia.

Os disturbios de unico gene resultam de mutagdes na sequéncia de um Unico gene.
Exemplos de doencas recessivas autossOmicas de um Unico gene incluem
hemoglobinopatias (tais como a doenca falciforme), fibrose cistica, albinismo e varios erros
inatos do metabolismo. Exemplos de distlrbios de um Unico gene autossémico dominante
incluem neurofiboromatose-1 e doenca de Huntington. Exemplos de doencas ligadas ao
cromossomo X incluem sindrome do X fragil, hemofilia, deficiéncia de glicose-6-fosfato
desidrogenase, e distrofia de Duchenne e outras distrofias musculares. Fatores de risco
genéticos, como a negatividade materna do fator Rh, também sdo determinados por um
Gnico gene.

Os transtornos com causas multifatoriais incluem malformacdes dos 6rgdos e membros
Gnicos ou multiplos, e doengas comuns que normalmente aparecem mais tarde, ao longo da
vida, tais como a doenca cardiaca coronaria, as deméncias e o diabetes.
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