Dia mundial

Dia Mundial das Anomalias Congénitas
3 de margo de 2024

Em 3 de margo € a data promovida, desde 2015, pela Organizagao Mundial da Saude (OMS) e pela
Organizagédo Pan-Americana da Saude (OPAS) para comemorar o Dia Mundial das Anomalias
Congénitas, com o objetivo de gerar consciéncia sobre seu impacto e melhorar sua vigilancia, prevengao
e tratamento.

As anomalias congénitas (AC), também chamadas de defeitos de nascenca, correspondem a alteragcbes
estruturais ou funcionais (por exemplo, erros inatos do metabolismo) que estdo presentes desde o
nascimento. Embora possam ocorrer em qualquer estagio da gravidez, a maioria delas ocorre durante
os primeiros 3 meses, quando ainda estdo se formando os 6rgaos e principais estruturas corporais. Seu
diagnodstico pode ser estabelecido de forma pré-natal, durante o parto ou posteriormente na vida de um
individuo. Mundialmente, as AC afetam de 2 a 4% dos nascidos vivos e estima-se que 303.000 recém-
nascidos morram anualmente devido a anomalias congénitas. Além disso, sdo uma causa importante
de aborto, morbidade e deficiéncia, gerando um grande impacto na vida dos afetados, suas familias e
no sistema de saude.

As AC mais comuns sao as cardiopatias congénitas, seguidas pelas fissuras orofaciais (fissuras labiais
e/ou palatais) e pelos defeitos do tubo neural (anencefalia, espinha bifida). Segundo a OPAS, na
América Latina e no Caribe, as AC representam a segunda causa de morte neonatal e infantil apés a
prematuridade, estimando-se que um em cada trés obitos por AC seja devido a malformagdes cardiacas
nesta regiao do planeta. Quanto a sua etiologia, ainda se desconhece a causa em 45% dos casos e,
nos casos em que um fator etioldgico foi identificado, o mais frequente € o tipo multifatorial em 25% dos
casos (onde existe certa predisposicéo genética dada pela agao de varios genes com efeito cumulativo,
e que em conjunto com fatores biolégicos e ambientais, favorecem a ocorréncia da AC), seguido de
alteragdes genéticas, cromossOmicas e as secundarias a teratdgenos. O prognodstico e manejo das
anomalias congénitas dependerdo fundamentalmente do tipo e estrutura afetada, presenga de
complicagdes ou outras anomalias associadas e da causa subjacente. Em muitos casos, ndo ha um
tratamento especifico ou curativo, mas se beneficiam de um diagndstico oportuno para uma abordagem
multidisciplinar que considere o individuo de forma integral com uma abordagem biopsicossocial.

Embora cada vez mais se identifiquem fatores genéticos relacionados as anomalias congénitas, ainda
se desconhece sua causa em aproximadamente metade dos casos, especialmente quando ocorrem
anomalias multiplas. Nesse sentido, é fundamental a avaliagéo por um geneticista clinico, que, com base
nos achados na exploragao fisica, nos exames complementares e nos antecedentes familiares, avaliara
se a anomalia congénita pode estar no contexto de alguma condigdo sindrémica mais ampla ou esta
presente como um traco isolado, o que por sua vez orientara o estudo diagnéstico mais adequado para
cada caso.

Muitas AC podem ser prevenidas através da vacinagao, suplementacao de vitaminas, enriquecimento
de alimentos com nutrientes (como iodo e acido félico), uma adequada atengao pré-natal e a detecgao
e manejo de patologias que possam ocorrer antes ou durante a gravidez. Nesse sentido, o Estudo
Colaborativo Latino-Americano de Malformagdes Congénitas (ECLAMC) desenvolveu um decalogo de
medidas simples, eficazes e econdmicas voltadas para sua prevengado primaria, ou seja, evitar a
concepcéo de individuos com anomalias congénitas:



Mesmo sem saber, qualquer mulher em idade fértil pode estar gravida.

ideal € completar a familia quando ainda se é jovem.

Os controles pré-natais sdo a melhor garantia para a saude da gravidez.

E importante que toda mulher em idade fértil esteja vacinada contra a rubéola.

Deve-se evitar o consumo de medicamentos ou reduzi-los ao essencial. Sempre sob prescrigdo
médica.

6. As bebidas alcoolicas s&o prejudiciais durante a gravidez.

7. Nao fumar e evitar os ambientes onde se fuma.

8. Comer de tudo e bem, preferindo vegetais e frutas.
9.
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Consultar se o tipo de trabalho habitual é prejudicial para a gravidez.
0. Em caso de duvida, consultar o médico.

De acordo com os fatores de risco identificados para AC, nos paises da América Latina, foram
implementadas medidas de saude publica para reduzi-los, como a vacinacdo contra a rubéola,
campanhas contra a desnutrigdo, bem como a preveng¢ao do consumo de tabaco, drogas e alcool. Outra
medida de saude publica muito eficaz € a fortificagdo com acido folico, que conseguiu diminuir
significativamente a taxa de defeitos do tubo neural, sendo assim como esses casos foram reduzidos
em 53% e 50% na Costa Rica e no Chile, respectivamente. Além disso, existem politicas de deteccao
precoce de AC funcionais, como o estudo de triagem neonatal para diferentes patologias em cada pais,
que permitem reduzir as complicagdes associadas as patologias detectadas, como o déficit cognitivo em
criangas com fenilcetonuria ou hipotireoidismo congénito ndo diagnosticado nem tratado a tempo.

Membros da RELAGH participam de maneira transversal na abordagem das anomalias congénitas, a
nivel de prevencgao, diagnéstico, tratamento e acompanhamento, compilando dados epidemiolégicos
através de registros nacionais ou regionais, bem como participando em pesquisa e geragao de politicas
publicas que visem a uma menor morbimortalidade e uma melhor qualidade de vida das pessoas com
AC e suas familias ou cuidadores em toda a Regiéo.

Neste dia tdo especial para milhares de meninas e meninos, familias, profissionais de saude,
pesquisadores e académicos dedicados ao cuidado de pessoas com anomalias congénitas e ao estudo
de suas causas, convidamos todos a celebrar a diferenca, a continuar aprendendo e conscientizando
sobre essas condi¢des e a construir um mundo mais inclusivo, onde o cuidado e o apoio as pessoas
com anomalias congénitas sejam uma tarefa coletiva.

Para mais informacdes, visite os seguintes sites:
www.eclamc.org

www.relamc.org

www.worldbirthdefectsday.org

Vamos fazer barulho nas redes sociais neste 3 de margo usando a hashtag #WorldBDday.

Mesa Diretora da RELAGH (2023-2025): Dr. José Elias Garcia Ortiz, Presidente (AMGH-México);
Dra. Alejandra Mampel, Vice-Presidente (SAG-Argentina)*; Dra. Lisette Arnaud Lopez, Secretaria
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