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APRESENTACAO

O SINASC ¢ o Sistema de Informagéo sobre Nascidos Vivos que tem por finalidade coletar, produzir, analisar
e divulgar dados sobre os nascidos vivos em territrio nacional.

O documento padrdo do SINASC é a Declaragdo de Nascido Vivo — DN. Instituida pelo Ministério da Salde
em 1990, deve ser obrigatoriamente emitida para os nascidos vivos, quaisquer que sejam as circunstancias
de ocorréncia do parto: hospitais, maternidades, servigos de urgéncia/ emergéncia, domicilio, vias publicas,
veiculos de transporte etc.

Distribuidos em blocos de varidveis, os campos da DN estdo organizados de forma a permitir tragar o perfil
epidemiolégico das gestantes e dos recém nascidos, subsidiando a tomada de decisdes que levem em conta
aspectos demograficos, socioeconémicos e de riscos a saude.

A idéia de elaborar este manual, voltado especificamente para o campo 34 da DN, que trata das
malformagbes e/ou anomalias congénitas, partiu da andlise desses dados que, no municipio de Sao Paulo,
apresenta sub-registro elevado, comprometendo a qualidade das estatisticas. A dificuldade do diagndstico
precoce e a omissdo da informagédo na DN, decorrente do desconhecimento dos profissionais envolvidos
sobre a necessidade de registra-la, justificam, em parte, a sub-notificacéo.

Tal situagéo gerou uma parceria com o Centro de Genética Médica da Universidade Federal de Sdo Paulo -
UNIFESP, igualmente interessado na producéo de informacdes dessa natureza e em estimular o diagnéstico
precoce dos defeitos congénitos na rede assistencial brasileira. Este interesse tem sido despertado nos
Congressos Anuais da Sociedade Brasileira de Genética Médica que sistematicamente tem se pronunciado
sobre a importéncia deste tema.

Assim, desde 2005, a Coordenacédo de Epidemiologia e Informagéo - CEInfo da Secretaria Municipal da
Saude de Séao Paulo e o Centro de Genética Médica da UNIFESP desenvolvem trabalho conjunto, visando a
melhoria do diagnéstico das anomalias congénitas e o devido preenchimento na Declaragdo de Nascido Vivo.
Cursos e oficinas de atualizagédo para neonatologistas da cidade, para profissionais que informam o SINASC
e para profissionais que preenchem a DN, tém sido algumas das estratégias adotadas.

Avangos j& sdo observados, frutos desse trabalho, tais como a diminuigdo de dados ignorados ou em branco
e 0 aumento de notificagbes.

Este manual retrata o formato dos cursos que sédo oferecidos, nos quais faz-se uma revisdo conceitual clinica
e epidemioldgica das anomalias congénitas e apresenta-se o capitulo XVIl da CID-10, no qual estéo listados
os codigos das anomalias congénitas.

Espera-se que, com a colaboracdo de todos os profissionais envolvidos tanto no diagnéstico dos defeitos
congénitos como na producado das informagdes relacionadas ao SINASC, a cidade de Sdo Paulo construa
sua propria referéncia clinica e epidemiologica nessa area e alcance padrao de exceléncia.

Coordenacao de Epidemiologia e Informacao — CEInfo — Secretaria Municipal da Saide de Sao Paulo
Centro de Genética Médica - Universidade Federal de Sao Paulo - UNIFESP
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1- A DECLARAGCAO DE NASCIDO VIVO

O Ministério da Saude, em 1990, instituiu o Sistema de Informacédo sobre Nascidos Vivos — SINASC, cujo
documento padréo € a Declaragéo de Nascido Vivo — DN.

A DN é composta por 41 campos, distribuidos em sete (VII) blocos de varidveis: cartério (l), local da
ocorréncia (ll), mae (lll), gestagéo e parto (IV), recém-nascido (V), identificacdo (VI) e preenchimento (VII).

O formulario da DN é numerado, confeccionado em trés vias de cores diferentes e deve ser obrigatoriamente
emitido para os nascidos vivos, quaisquer que sejam as circunstancias de ocorréncia do parto: hospitais,
maternidades, servigos de urgéncia/ emergéncia, domicilio, vias publicas, veiculos de transporte etc.

No municipio de Sdo Paulo as vias da DN tém o seguinte fluxo, para casos de partos hospitalares e
domiciliares com assisténcia médica:
12 via (branca): Supervisdo Técnica de Saude de ocorréncia do nascimento - Secretaria Municipal da
Saude;

22 via (amarela): pai ou responsavel legal, para obtengéo da Certiddo de Nascimento junto ao Cartério de
Registro Civil ou representante do cartério na maternidade, o qual retera a via amarela;

32 via (rosa): arquivo da unidade de saude junto a outros registros hospitalares da puérpera ou do recém-
nascido.

Obs: No caso de parto domiciliar, sem assisténcia médica, a DN devera ser preenchida pelo Cartério de
Registro Civil.

Nota: este fluxo esta representado no Anexo II.

e Considera-se nascimento vivo ‘a expulsdo ou extracdo completa, do corpo da mae,
independentemente da duracao da gestacao, de um produto de concepgcao, o qual, depois da
separacao, respire ou dé qualquer outro sinal de vida, tal como batimentos do coracao, pulsacdes do
cordao umbilical estando ou nao desprendida a placenta. Cada produto de um nascimento que relina
essas condicdes se considera como uma crianga viva”.

e Para os nascidos mortos (natimorto), em qualquer tipo de gestacao, devera ser preenchida
apenas a Declaracao de Obito (DO), com a anotagcao de que se trata de um obito fetal.

* “O Obito fetal, morte fetal ou perda fetal € a morte de um produto de concepcao antes da expulsao
do corpo da mée independentemente da duracdo da gravidez. E caracterizada pela inexisténcia,
depois da separacao, de qualquer sinal descrito para o nascido vivo”.

O REGISTRO DAS ANOMALIAS CROMOSSOMICAS NO CAMPO 34 DA DN

O campo 34, relativo as anomalias congénitas, passiveis de deteccdo no momento do nascimento, foi
incluido na DN em 1999 e compde o bloco V —recém-nascido. Quando devidamente preenchido, permite-nos
conhecer e medir a freqliéncia e a natureza desses eventos; elaborar indicadores demogréficos e de saude;
desenvolver sistemas municipais de vigilancia etc.

O Campo 34 deve ser preenchido, conforme o caso, em trés etapas:

« O caput traz a seguinte pergunta: “Detectada alguma malformagdo congénita e/ou anomalia
cromossémica?”. Apresenta, ainda, quadriculas para resposta: sim, nao e ignorado.

- Se identificado defeito congénito, preencher “sim”.

« O item seguinte, “Qual?”, é questao aberta para descricdo do problema diagnosticado e permite o registro
de um ou mais tipos de defeitos.

« Por ultimo, ha caselas para anotac¢éo do codigo correspondente a descri¢ao, de acordo com a
Classificagao Internacional de Doengas — CID -10. Também aqui é possivel a inclusdo de mais de um cdédigo.
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e Esse campo permite o registro de uma ou mais anomalia congénita. Cada diagnéstico deve ser
informado tanto no formulario da DN como no sistema SINASC.

e Compete ao médico diagnosticar os defeitos e/ou anomalias, bem como informar a quem
preenche e/ou digita a DN os codigos correspondentes, de acordo com a CID-10.

e O registro das informagcdes no hospital pode ser dificultado pelo fluxo inadequado, em especial,
quando diferentes pessoas coletam e preenchem os dados da DN. Por isso, recomenda-se que o
preenchimento da DN seja feito proximo a alta da mae e por uma Unica pessoa. E imprescindivel
haver comunicacao entre os setores responsaveis a fim de evitar distorcoes ou 0 nao
preenchimento de algum campo.

e No caso de defeitos congénitos diagnosticados apbés a emissao da DN, ou haver confirmagao
diagnéstica laboratorial, tardiamente, é possivel:

- registrar o dado, como ressalva do campo 34, na via rosa que fica no prontuario hospitalar e/ou,
na via branca, caso esta ainda esteja no hospital.

- acrescentar a informacdo no banco de dados do SINASC.

e A DN pode ser preenchida por médico, membro da equipe de enfermagem ou outra pessoa
previamente treinada para tal fim. Nao é obrigatéria a assinatura, na DN, do médico responsavel
pelo recém-nascido.

A INFORMAGAO DAS ANOMALIAS CONGENITAS NO SINASC

Antes de digitar a DN, é possivel consultar no SINASC a tabela de anomalias (codigo da CID e/ou descri¢ao
da anomalia). Esse procedimento pode facilitar a digitagdo do campo 34.

Ao entrar no SINASC aparecerd a seguinte tela:

TSR Ministério da Satde

(GRS et SINASC - MUNICIPAL & DATASUS
SINASC: it @ @@ ®

* MENU PRINCIPAL Versdo:l.5

Usudrio: teste  Micro: 0020  Niwel: Municipzl  Perfil: Digitadar Atualizacdo:1.5.00

SINASC Tabdlis

Declaracdo de Nascidos Vivos

Relatorios

Clicar em Tabelas e a aparecera a tela:



Declaracao de Nascido Vivo: Campo 34 - Manual de Anomalias Congénitas

TSN Ministério da Sande

SINASC - MUNICIPAL = DATASUS

SINASC::=iv @@ @&

* TABELAS Versdo:1.3

Usuario: gispmarina  Micro: 0020 Nivel: Municipal Perfil: Gerente Atualizacdo:1.3.00
Bairro

Distrito
SI NASC Logradouro

Ocupacao
Estabelecimento de Saidde
Cartdrio
Pais

Estado

Municipio

Anomalias Congénitas <

Clicar em Anomalias Congénitas e surgira outra tela

el Ministério da Salide
OV e SINASC - MUNICIPAL % DATASUS

Vigiléncio em Solde

e di inlermagdo JI-‘_ N a £
SINASC s> 8D @@
¥ ANDMALIA CONGENITA Versao:1.3
Usuario: giepmaring  Micro: 0020 Nivel: Municipzl  Perfil: Gerente Atualizagdo:1.9.00
Cid{campo ndo obrigatdric) Anomalia Congénita: (campe ndo obrigatério)
| Pesguisar

Digitar o cédigo da CID com 3 ou 4 caracteres OU digitar o nome da anomalia.Clicar em “Pesquisar”.

No exemplo a seguir foi digitado Q00 e no quadro apareceram os c6digos que estdo na tabela do sistema
com esses caracteres:

F&x Ministério da Satde

Cacratorinde
(VLS Vst am Sasde SINASC - MUNICIPAL % DATASUS
SINASC =ism @ ) @ @
» ANOMALIA CONGENITA Versdo:l.3
Usuario: giepmaring  Micro: 0020  Nivel: Municipal Perfil: Gerents Atualizacao:1.2.00
Cid{campo nao obrigatario) Anomalia Congénita: {campc n3o obrigatdria)
Qoo Pesquisar

Anomalias(s) Congénita(s) Pesquisada(s): 4

CIiD Anomalia Congénita
Q000 Anencefalia
Qo011 Craniorraguisgquise
Qooz Iniencefalia
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Para incluir a informacéao no SINASC:

No campo 34, selecionar “sim”.

34-Detectada Alguma Malformacao Congénita e/ou Anomalia Cromossémica:

Il.—Sim vl

Duais?

Em seguida, clicar sobre a pergunta “Quais?” que surge abaixo do campo 34.

Outra janela se abre para inclusédo da(s) anomalia(s).

/2 Pesquisa CID - Malformacao/Anomalia - Windows Internet Explorer a ;IEILI
# | htkp: fhvwwe, sinasc. saude. prefeitura, sp.gov. brfpesquisa_cid. asp?oo_cid=0909 j
Cadigo: Malformacdo Congénita efou A lia Cr dmica:
CONFIRMA

» Malformacio/Anomalia

excluir

Para visualizar todas as Malformacdo Congénita e/ou Anomalia Cromossdmica digite
(*) e cligue no [(TAB) para que possa ver todas.

E possivel informar por 2 maneiras:

1 — A partir do cédigo da CID, com os 4 caracteres. Exceto no caso de microcefalia — Q02.

2 — Pelo nome ou parte dele.
A tabela de anomalias no SINASC contém apenas uma descri¢cdo para cada categoria e sub-categoria.

Exemplo: Espinha Bifida - Q05, termos correlatos como mielocele, meningomielocele, raquisquise e

outros que n&o constam na tabela.

/2 Pesquisa CID - Malformacio/Anomalia - Windows Internet Explorer = |EI|£|
£ | httpy v, sinasc, saude.prefeitura, sp,gov.br/pesquisa_cid, aspreo_cid= j
Malfermacdo Congénita e/ou Anomalia Cromossémica:

Cadigo:
Qo059

Espinha bifida nac especificada CONFIRMA

k Malformacdo/Anomalia

excluir

Para visualizar todas as Malformagdo Congénita e/ou Anomalia Cromossdmica digite
(*) e clique no (TAE) para que possa ver todas.

Clicar em “Confirma”. O cddigo e a descri¢do da anomalia aparecerdo em quadro préprio



Declaracao de Nascido Vivo: Campo 34 - Manual de Anomalias Congénitas

/2 pesquisa CID - Malformacdo,/Anomalia - Windows Internet Explorer N ;|g|5|
g’, http: v, sinasc.saude. prefeitura, sp.gov. bripesguisa_cid. asp?co_cid= j
Cadigo: Malformacdo Congénita e/ou Anomalia Cromossémica:
CONFIRMA

k Malformacio/Anomalia

QOS5 - Espinha bifida nao especificada

excluir

Para visualizar todas as Malformacio Congénitz efou Anomalia Cromassdmica digite
(*) e cligue no (TAB) para gue possa ver todas.

Obs: No caso de haver mais de um diagndstico, repetir o procedimento para cada um que sera informado.

/2 Pesquisa CID - Malformacéo/Anomalia - Windows Internet Explorer N =121l
g’, hittp: f e, sinasc.saude, prefeibura, sp. gov.brfpesquisa_cid. asp?oo_cid= j
Codigo: Malformacdo Congénita e/ou Anomalia Cromossomica:
Q742 [outras malformacoes congenitas do(s) membra(s) infe CONFIRMA

* Malformacio/Anomalia

QOS5 - Espinha bifida nao especificada
Q792 - Exonfalia

excluir

Para visualizar todas as Malformacic Congénita &/ou Anomaliz Cromossdmica digite
(*) e cligue no (TAB) para gue possa ver todas.

Para finalizar a tarefa Clicar OK. O sistema salvara a informacao, fechara a janela ativa e, retornara a tela da
DN.

No campo 34, ficaréo visiveis os diagnosticos informados (vide exemplo abaixo).

34-Detectada Alguma Malformacao Congénita efou Anomalia Cromossdmica:
I 1-5im 'I

Quais?

059 - Espinha bifida nao especificada
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2 - ANOMALIAS CONGENITAS: ASPECTOS CLINICOS E EPIDEMIOLOGICOS
Introducéo

Anomalias congénitas (AC) ou defeitos congénitos sédo alteragbes morfolégicas e/ou funcionais detectaveis
ao nascer. As alteracbes morfoldgicas ou anatbmicas exibem extraordinaria manifestacao clinica desde
dismorfias leves altamente prevalentes na populagdo até complexos defeitos de érgdos ou segmentos
corporais extremamente raros. Estes defeitos podem apresentar-se isolados ou associados, compondo
sindromes de causas genéticas e/ou ambientais. Nesta revisdo nos interessa focar as anomalias congénitas
anatbmicas, genericamente chamadas de malformagdes congénitas, as quais devem ser reconhecidas ao
nascimento e devidamente registradas na Declara¢do de Nascido Vivo (DNV), em local apropriado, ao qual
chamamos campo 34, pois sob este nimero aparece na DNV. Neste tépico abordaremos os aspectos de:
estudos clinicos das AC, conceito, classificacdo e condutas, etiologia, epidemiologia e os registros de AC.

Classificacdo e Nomenclatura das Anomalias Congénitas

A classificagdo e nomenclatura das AC possuem grande variacdo. Utilizamos a derivada de um grupo de
especialistas que a criou, motivado em “produzir uma nomenclatura flexivel, pratica e cientifica e que
pudesse ser incorporada aos catalogos CID da OMS”. Os principais termos definidos foram:

+  Malformacao - Defeito morfoldgico de um 6érgéo, parte de um érgéao ou regido maior do corpo resultante
de um processo de desenvolvimento intrinsecamente anormal. Intrinseco significa anormalidade primordial
(“anlage defect” = vitia primae formationis).

- Disrupcao (neologismo; em inglés: disruption) ou ruptura - E um defeito morfolégico de um érgéo, parte
de um 6rgao, ou uma regido maior do corpo resultante do desarranjo de um processo de desenvolvimento
originalmente normal ou de uma interferéncia sobre ele.

+  Deformidade (latim: deformitate) - Forma ou posi¢cdo anormal de uma parte do corpo causada por forgas
mecanicas.

- Displasia (grego: plasis) - Anormalidade da organizagdo das células ao formarem tecidos e seus
resultados morfolégicos. Em outras palavras uma displasia é o processo (e conseqiiéncia) da disistogénese.

Os defeitos assinalados podem ocorrer de forma isolada (presenga de um defeito) ou associada (dois ou
mais defeitos). O segundo caso leva a procura de um mecanismo etiopatogénico unico. Os fatores etiolégicos
serdo posteriormente considerados.

A principal categoria de defeitos é as malformacdes. Estas alteragées morfoldgicas podem ser freqlientes na
populagdo geral e ndo acarretar maiores problemas aos portadores. Sdo as chamadas malformacoes
congénitas menores e, muitas delas, sdo, na verdade, variantes normais do fenoétipo. Mais adiante, sédo
apresentados os principais exemplos de anomalias congénitas menores. Estas anomalias menores podem
servir como pistas diagnosticas para malformagdes graves ou mesmo sindromes malformativas. De fato, é
reconhecido que 90% dos recém-nascidos com 3 ou mais anomalias menores, apresentam uma anomalia
maior; que as anomalias menores ocorrem em alta freqiéncia nas sindromes malformativas e que 43% dos
pacientes com deficiéncia mental idiopatica apresentam 3 ou mais malformagdes das quais 80% séo
anomalias menores.

As malformacoes congénitas maiores s&o as que trazem conseqUéncia médica ou cosmética ao
portador, exigem tratamento cirdrgico/ortopédico e/ou deixam sequelas funcionais importantes.

Frequentemente exibem alta morbimortalidade e algumas séo letais. Cerca de 2% dos recém-nascidos vivos
apresentam este tipo de defeito sendo que 1% tem malformac¢des multiplas. Entre os malformados multiplos
ocorrem inUmeras sindromes malformativas e, como tal, apresentam-se praticamente todas as
cromossomopatias e parte significativa das mutagdes génicas, ou seja, das enfermidades genéticas puras.
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Os defeitos congénitos sdo, quase sempre, defeitos de campo.

Um campo morfogenético, ou de desenvolvimento, € uma regido ou parte do embrido que responde como
uma unidade coordenada e resulta em estruturas anatémicas complexas ou multiplas. Quando associadas e
patogenicamente relacionadas temos:

e Defeito de campo politopico (“polytopic field defect”) - Defeitos associados, derivados da alteragdo de
um Unico campo de desenvolvimento.

e Seqiiencia (“sequence”) - Um padrdo de defeitos associados, derivados de uma Unica malformagéo
(disrupcao, deformidade ou displasia).

e Sindrome (grego sin: junto com; dramein: correr) - E um padréo de defeitos associados que se admite
ser patogenicamente relacionado, sem representar uma seqiiéncia ou defeito de campo politépico. O
termo doenga é frequentemente utilizado quando predomina a consideragéo causal.

e Associacdo (“association”) - E a ocorréncia ndo casual de dois ou mais defeitos em dois ou mais
individuos em que se descartou um defeito de campo politdépico, seqiéncia ou sindrome. Associagao é
sinénimo de sintropia e refere-se exclusivamente a defeitos que tém relagcéo estatistica.

Na Tabela 1 podemos notar que, entre os diagnésticos mais freqlientes, encontramos diversos exemplos de
malformagbes menores e maiores.

Tabela 1. Diagnosticos de anomalias congénitas mais freqlientes observadas em Nascidos Vivos. Estudo realizado no
Hospital dos Servidores Publicos do Estado de Sao Paulo com 39 295 recém-nascidos examinados.

Diagnostico N° Casos Casos por 1000
RN com anomalias associadas 421 10,70
Fosseta pré-auricular 300 7,63
Mama extranumeréria 235 5,98
Nevos pigmentados 222 5,65
Ortolani positivo 214 5,44
Apéndice pré-auricular 141 3,59
Hemangiomas 121 3,08
Polidactilia 96 2,44
Artéria umbilical Unica 89 2,26
Pé torto (diversas formas) 88 2,24
Sindrome de Down 77 1,96
Hipospéadias (diversos graus) 66 1,68
Labio leporino com palato fendido 25 0,63
Anencefalia/espinha bifida/encefalocele 22 0,55
Sindactilia 13 0,33
Microcefalia 10 0,25
Atresia do es6fago 6 0,15
Atresia intestinal 6 0,15
Hidrocefalia 6 0,15
Onfalocele 3 0,08

Entre as malformagdes menores estdo as fossetas, os apéndices pré-auriculares, as polidactilias do tipo de

apéndices digitiformes, as hipospadias de 1© grau ou balanicas e, ainda, as mamas extranumerérias e os
nevos pigmentados.

Apesar da inocuidade destas malformacdes, ha casos em que a malformagdo menor constitui a Unica pista
de um disturbio severo. Tal é o caso das fossetas pré-auriculares quando associadas a surdez
neurossensorial.

As malformagdes maiores, como labio leporino com ou sem palato fendido, hipospadias proximais, pé torto,
sindactilias e microtias, requerem medidas terapéuticas, quase sempre cirlrgicas, e as vezes demandam
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investigacao rigorosa, como € o caso das hipospadias proximais que devem ser encaradas como problemas
de intersexo.

A luxagado congénita do quadril refere-se, na verdade, na imensa maioria dos casos, a pré-luxagao
diagnosticada pela manobra de Ortolani. Trata-se de um diagnéstico com ampla variagdo de frequéncia
assinalada na literatura.

As malformacgdes isoladas apresentam, em geral, prognostico familiar favoravel. O risco de recorréncia
aumentara com o nimero de casos ocorridos em determinada familia e a proximidade do parentesco com o
afetado.

Outras variaveis, como sexo, gemelaridade, etnia, variagdo sazonal etc., serdo levadas em consideracgdo de
acordo com a malformagao.

Tomando, por exemplo, o labio leporino com ou sem palato fendido, o risco de recorréncia para a irmandade
do proposito € de 4,67%, quando o proposito for do sexo feminino; 3,61% sendo proposito do sexo
masculino; 3,69% quando o propésito tem um parente de quarto grau também afetado; 6,90% com parente
de terceiro grau afetado; 9,91% com parente de segundo grau afetado e 15,5% quando um dos pais do
proposito é afetado.

Deformidades

Estruturas embriologicamente bem desenvolvidas podem sofrer posteriormente alteracdes por compresséo
fetal intra-uterina.

Existem evidéncias que permitem associar as “deformidades posturais congénitas” com primigestao,
hipertensdo materna, oligohidramnios, apresentagao pélvica e crescimento fetal retardado. Esta claro que a
pesquisa de verdadeira causa da deformidade sera orientada para estas situagdes e a conduta advira do
resultado alcancado. Quase sempre, contudo, tanto o progndstico clinico como familial sdo favoraveis.

Deformidade que se apresenta como quadro severo €, por exemplo, o facies de Potter por compresséo fetal
intra-uterina devido ao oligohidramnio.

Complexos Malformativos

RN com diversas anomalias, em que se possa identificar um Unico erro na embriogénese que explica o
espectro das anomalias presentes, pertence a categoria diagndstica dos complexos malformativos,
anomalad, paradrome, ou seqiiéncia malformativa. Apesar de existirem muitos complexos, a maioria carece

ainda de explicagbes embriolégicas seguras.

A importancia pratica em estabelecer um diagndstico deste tipo estd em reconhecer um quadro sindrémico
que, na verdade, ndo é uma sindrome malformativa, afastando-se a conotagdo de uma presumivel etiologia
conhecida.

Como séo diversas as causas determinantes de complexos malformativos, a orientagdo familial dependera
em apura-las. Tal tentativa, via de regra, é dificil. Contudo, quase sempre o risco de repeticédo € baixo.

O Quadro 1 relaciona os principais complexos malformativos, segundo diversos autores. Como se percebe,
muito dos complexos malformativos listados eram considerados sindromes até bem pouco tempo —
sindromes de Pierre-Robin, de Poland, de Goldenhar. Outros, como a conhecida sindrome de Potter, ficaram
englobados dentro de um conceito mais amplo. Assim, a facies de Potter € dependente do oligoidramnio que,
quando é devido a auséncia de fungéo renal, recebe o nome do complexo malformativo de Potter. E claro que
qualquer outra situacéo levando ao oligoidramnio podera determinar facies de Potter.

Apesar de ndo enfatizados na literatura, os quadros de hipotonia e hipertonia intra-uterinas devem ser
considerados mais propriamente como seqiliéncias deformativas em respeito as definicbes dadas
anteriormente.

Muitos destes quadros tém sido elucidados do ponto de vista etiologico nos ultimos anos como, por exemplo,
as holoprosencefalias para as quais reconhecem-se hoje causas ambientais, cromossémicas, génicas
familiais e génicas esporadicas.
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Quadro 1 — Complexos malformativos, deformativos e seqiiéncias descritas na literatura.

De lateralidade Disrafismo espinhal oculto
Fechamento do tubo neural - craniorraquisquise Oligohidramnio
Goldenhar - facio-auriculo-vertebra | Displasia frontonasal
Hipotireoidismo atiroideu Di George

Hipotonia intra-uterina Hipertonia intra-uterina
Kartagener Displasia septo-optica
Klippell-Feil Rokitansky

Léabio leporino com palato fendido Moebius

Maffucci Nevo sebaceo linear
Médio facial - holoprosencefalia Pierre Robin

Melanose neurocutanea Sturge Weber
Mesénquima infra-umbilical Lash - acrorenal

. Extrofia cloacal Almofadas endocérdicas

. Extrofia vesical Jost

Obstrugao linfatico-jugular Obstrugao uretral precoce
Regresséo caudal - sirenomelia Poland

Sindromes Malformativas
Para que a conduta seja adequada nas sindromes malformativas, é necessério efetuar-se pesquisa clinica
cuidadosa e, quase sempre, contar com a colaboracao de diversos especialistas.

A primeira medida sera a descrigcdo minuciosa do fendtipo, com desenhos explicativos, se possivel. Além do
exame de admissédo de rotina do RN com as medidas de peso, estatura, perimetros cefalico e torécico,
exame fisico geral e classifica¢éo, deve-se proceder ao levantamento dos seguintes dados:

e Antropometria
Geral — distancia pubis-plantar e pubis-vértex.

Craniofacial — tamanho da fontanela anterior, distancias interpupilar, intercantal interna, intercantal externa,
distancia orbitaria maxima, tamanho das fendas palpebrais e tamanho das orelhas.

Térax — distancia intermamilar e tamanho do esterno.
Genitais externos —tamanho do pénis, testiculos e clitoris.
Extremidades — tamanho das maos e dos pés.

Estas medidas serdo comparadas com valores normais, tomando-se cuidado na interpretagédo dos achados
em funcéo do grupo populacional de referéncia.

Descricao de sinais

Os segmentos semiologicamente ricos nas sindromes malformativas séo o craniofacial, pele e anexos e as
extremidades.

Deve-se prestar atengdo nas malformag¢des menores. No Quadro 2 estdo os principais sinais menores
detectados em RN vivos.

Como se pode verificar, uma boa descricdo fenotipica depende somente do cuidado na observagédo. Os
aspectos ressaltados podem ser incorporados no exame de rotina ao se suspeitar de sindrome malformativa.

Apos o exame fisico devem constituir rotina a documentacao fotografica e o exame radiologico do esqueleto.

Neste ponto da investigacdo é possivel estabelecer diagnésticos sindrémicos, e a conduta derivara do
conhecimento da histéria natural da doenga em questao e de sua etiologia.
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A historia natural da doenga determinara o prognéstico clinico e, ja no bergario, deverdo ser tomadas as
condutas quanto ao esclarecimento e ao apoio emocional dos pais. Questdes tao sérias como o diagnéstico
de uma sindrome de Turner, numa crianga que apresenta somente um inocente edema dos pés, devem ser
assumidas pelo corpo clinico e, em cada caso, com moderagao e senso comum, tomar a conduta adequada.
A atencdo constante, através de seguimento periédico, cativard a confiangca da familia, poupando-lhe
sofrimentos desnecessarios.

Quadro 2. Principais sinais menores detectados em recém -nascidos

Craniofacial occipital achatado ou proeminente, fontanela posterior aumentada, micrognatia discreta, sutura
metépica proeminente

Olhos pregas epicanticas internas, orientacédo obliqua das fendas palpebrais, fendas palpebrais
pequenas, sobrancelhas esparsas

Orelhas auséncia da curvatura normal na hélice, fosseta e apéndices pre-auriculares, assimetria entre as
orelhas, orelhas mal rodadas, auséncia de trago, I6bulo hipoplastico

Nariz raiz nasal achatada, hipoplasia de asas, narinas antevertidas, distancia nasolabial (filtrum)
aumentada

Pele e anexos | hemangioma capilar, implantag&o baixa de cabelos na nuca, placas de alopecia no couro
cabeludo, mamas extranumerarias, apéndices cuténeos, unhas hiperconvexas

Msos prega simiesca completa e incompleta, arranjos inusuais das pregas de flexdo palmares,
clinodactilia dos quintos dedos, alteragbes dermatoglificas

Pés calcaneos proeminentes, flexao dorsal do halux, sindactilia parcial entre o segundo e o terceiro
dedos

O esclarecimento da etiologia da sindrome malformativa é questao fundamental para o prognéstico familial
(risco de futura gravidez).

Tratando-se de doencas genéticas, as etiologias e as condutas pertinentes séo as seguintes:

Doencas condicionadas por gene autossdmico dominante

- O mais importante é esclarecer se € uma mutagéo nova. Para isto, deve-se conhecer toda a variabilidade
clinica da sindrome e pesquisar nos familiares, de ambos os sexos, outros individuos afetados.

- Deve-se ter em mente que individuos com expressédo clinica moderada, ou praticamente desprezivel,
podem ser portadores do gene alterado e transmiti-lo & descendéncia com o aparecimento de afetados com
qualquer tipo de manifestagao dentro do espectro clinico da doenca.

- Se a pesquisa da familia resultar negativa, a Unica prole em risco é a da crianca afetada. Na elaboragéo
final do risco, consideram-se o progndstico clinico e o impacto familial quanto ao nascimento de outras
criangas com a doenga em questéo.

Doencas condicionadas por gene autoss6mico recessivo

- Nesta situacéo, os pais sdo portadores (heterozigotos) do gene, de maneira que o risco de terem filhos
afetados é alto.

- O prognostico para futura gestacdo dependerd das caracteristicas da doenga: letalidade, morbidade,
possibilidade terapéutica.

Doencas condicionadas por gene recessivo ligado ao cromossomo X
- Apenas os meninos sdo afetados. A mée pode ser heterozigota ou tratar-se de mutagéo nova.

- A pesquisa devera concentrar-se nos individuos masculinos da familia da m&e do RN. Considerar sempre a
possibilidade de demonstrar o estado heterozigotico da mae em familias com histéria negativa.

Doencas condicionadas por gene dominante ligado ao cromossomo X

- Vale o0 mesmo raciocinio em relagado a heranga autossémica dominante com a diferenca que os individuos
masculinos afetados sé transmitem a doenga para as mulheres.

Doencas condicionadas por aberracées cromossdmicas
- O prognostico para futura gestagao dependera do estudo cromossémico do RN e dos pais.
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Como regra geral, feito o diagnéstico de uma doenga genética em um RN, o problema passa para nivel
familial, e o prognéstico para futura gestacéo dependera da etiologia e da histéria natural da doenga.

Quando ndo se consegue estabelecer prontamente um diagnéstico sindrémico, deve-se investigar
detalhadamente o paciente e a familia. Propedéutica cardiovascular, oftalmoldgica e neuroldgica deve ser
executada. Considerar a necessidade de examinar os familiares.

Esgotando-se todas as possibilidades diagndsticas e o RN tendo alta, é fundamental o retorno, com
seguimento periddico e cuidadoso, pois muitas sindromes com manifestagdo clinica discreta ao nascimento
vao tornando-se evidentes com o crescimento da crianga.

Anomalias do desenvolvimento, como surdez, cegueira, retardamento mental, alteragbes do crescimento
pondo-estatural, e malformagdes, como palato fendido submucoso, cataratas, estenose pilérica, cardiopatias
acianoéticas, ndo se expressam no RN, mas podem ser elementos fundamentais para um diagndstico
sindrémico.

Nos casos de ébito devem-se realizar esforgos para praticar necropsia, pois a documentacdo detalhada
anatomo-patolégica do quadro polimalformativo sera um elemento de grande valor para o progndstico
familial.

DIAGNOSTICO DAS ANOMALIAS CONGENITAS

Como acima explicado, no recém-nascido o reconhecimento dos defeitos morfologicos é o trabalho clinico
mais importante. Uma série de procedimentos deve ser adotada:

> Historia Gestacional

Dados positivos da historia gestacional como uso de medicamentos, exposi¢cdo a irradiagdes, poluentes
ambientais, ingestdo de é&lcool/téxicos/psicotrépicos, doengas maternas como diabetes, epilepsia, rubéola,
toxoplasmose, etc., devem ser cuidadosamente interpretados.

Apesar de terem sido descritos cerca de 2.000 farmacos associados a defeitos congénitos, pouco mais de
uma dezena de medicamentos sdo responséaveis por quadros dismérficos passiveis de diagnéstico clinico.
Observar o momento embriopatico e a dose de exposicdo € indispensavel a interpretagdo correta. Algumas
obras revisam e atualizam o assunto.

> Historia Familiar

Consangtinidade entre os pais do afetado; recorréncia na familia de quadro clinico idéntico/ similar ao do
propésito, levantam a hip6tese de patologia monogénica ou poligénica.

O conhecimento dos modelos de heranga, autossémico e ligado ao X, das peculiaridades dos genes
dominantes e recessivos como penetrancia, expressividade, heterogeneidade, manifestacdo no heterozigoto,
mutacao, etc., € indispensavel para uma correta interpretagéo dos dados genealdgicos.

Estas doengcas mendelianas ou monogénicas sdo as que ocorrem devido a determinadas mutacdes do
genotipo as quais podem ter diversos modelos de heranga como vimos acima.

>» Exame do Fenétipo Morfolégico e Exames Complementares

E preciso saber colher os dados objetivos - antropometria e desvios fenotipicos ébvios, além da variagdo
familiar e detectar as anomalias menores.

Como vimos acima a presenca de anomalias menores podem ser pistas para a deteccdo de anomalias
internas maiores. Assim os RN com pelo menos 3 AC menores devem ser investigados do ponto de vista de
exames de imagem. A ultrassonografia incorporou-se & propedéutica neonatal de tal maneira que exames
cranio-encefdlicos, do coragao, rins, etc, passam a ser de rotina. Tal investigagdo no caso das AC tem valor
diagnéstico excepcional assim como também o exame radiolégico do esqueleto. Exames laboratoriais gerais
serdo indicados de acordo com as suspeitas clinicas. O exame genético por exceléncia é o cariétipo o qual
sempre devera ser solicitado quando a crianga apresentar quadro clinico sugestivo de sindrome malformativa
sem definicdo causal.

O exame fisico interpretado embriopatogenicamente e as investigacbes complementares permitirdo
reconhecer em qual categoria diagnostica o RN sera incluido (Quadro 3)
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Quadro 3. Categorias diagndsticas possiveis em recém-nascidos vivos com anomalias congénitas

1. Anomalia congénita isolada
1.1. Malformagao
1.2. Disrupgéo
1.3. Deformidade
1.4. Displasia
2. Anomalias congénitas associadas
2.1. Associagédo
2.2. Sequéncia malformativa/deformativa/displasica
. com etiologia definida
. sem etiologia definida
3. Sindromes malformativas
3.1. Causa cromossdmica
3.2. Causa génica
. com defeito bioquimico conhecido
. defeito bioquimico n&o conhecido
3.3 Causa ambiental

3.4 Causa nao definida

ESTUDOS EPIDEMIOLOGICOS EM ANOMALIAS CONGENITAS

Os estudos epidemiologicos em anomalias congénitas visam a determinagdo das freqUéncias destas
condicbes em recém-nascidos vivos e em natimortos, a pesquisa de fatores de risco com significado
etiologico e progndstico, a monitorizagdo e a vigilancia epidemioldgica.

Existem diversos Programas Epidemiolégicos de Anomalias Congénitas ao redor do Mundo, sendo que na
América do Sul desenvolve-se, desde a década de 1960, o ECLAMC - Estudo Colaborativo Latino-
Americano de Malformacoes Congeénitas.

O ECLAMC é um programa voluntario, de base hospitalar e registra recém-nascidos vivos e natimortos com
anomalias congénitas, maiores e menores. As diretrizes do estudo estdo explicadas em um Manual
Operacional e a metodologia é do tipo caso-controle, descrita em detalhes em diversas publicagées. O
Programa pode ser acessado através de

http://www.cemic.edu.ar/investigacion/inv_unidadesyprog_eclamc.asp

De uma maneira geral, as AC podem ser classificadas em
Anomalias Isoladas e Associadas, Maiores e Menores.

A classificagdo em maiores e menores é feita segundo a conseqiiéncia médica que causam: as menores nao
exigem cuidados enquanto que as maiores, via de regra, exigem intervencgao clinica e/ou cirurgica e podem
deixar sequelas.

As Anomalias Associadas representam o grupo mais complexo. Do ponto de vista epidemiologico
representam um desafio para o registro. No ECLAMC sé&o classificados em:

- “Pares”: casos com 2 anomalias néo classificados nas categorias seguintes;

- “Multiplos”: casos com 3 ou mais anomalias congénitas nio relacionados e sem explicagdo etioldgica ou
patogénica;

- “Sindromes Patogénicas”: quando as anomalias, 2 ou mais, sdo relacionadas e explicadas por um
mecanismo embriopatogénico razoavelmente conhecido, apesar de ser desconhecida a etiologia.
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Este grupo tem recebido uma rica terminologia: Anomaladas; Complexos Malformativos; Paradromes;
Sequéncias; Defeitos de Desenvolvimento de Campo (OP);

- Malformacdes Secundarias: nesta categoria estdo também representadas as “Associagdes”, ou seja, 0s
casos nos quais as anomalias se associam numa freqiéncia maior do que seria de se esperar pelo acaso,
apesar de ndo existirem mecanismos etiopatogénicos explicativos claros. Finalmente, a categoria “Sindromes
Etioldgicas”, divididas em Cromossémicas, Génicas e Ambientais, de acordo, evidentemente, com o fator
causal.

Diferentes Registros de AC ao redor do mundo estdo conectados a “Clearinghouse — International
Clearinghouse for Birth Defects Monitoring Systems”. Esta entidade é uma Organizagdo nao
Governamental vinculada a Organizagdo Mundial de Saude e executa programas de Monitorizagdo e
Vigilancia Epidemiolégica de Anomalias Congénitas em ambito mundial. A descricdo detalhada da
metodologia empregada pode ser encontrada nos “Guidelines for the Development of National Programmes
for Monitoring Birth Defects”. A Clearinghouse publica periodicamente os resultados destes programas de
maneira que é possivel ter-se uma visdo global das freqiéncias das anomalias congénitas no tempo e
regionalmente

(http://www.icbdsr.org)

Quando um programa que registra AC tem uma cobertura amostral significativa, as freqiéncias registradas
passam a ser a linha de base deste programa, representam portanto, as freqiiéncias esperadas para
periodos posteriores de observagédo. Estas novas freqliéncias observadas sdo entdo comparadas com as
anteriores. Da relacdo observado/esperado obtém-se o primeiro pardmetro para avaliar a flutuacdo das
freqliéncias. A significancia estatistica desta relagdo usualmente é medida em base a distribuicdo de Poisson.
Assim para cada valor esperado, obtém-se os intervalos de confianga com uma probabilidade 2 o = 0,01, ou
seja os limites de confianga maximo e minimo.

Pela metodologia caso-controle é possivel determinar-se fatores de risco que eventualmente podem
contribuir no entendimento causal das anomalias congénitas. A comparagéo da distribuicdo das frequéncias
entre casos e controles evidencia associagdes negativas, positivas ou falta de associagdo. Estas
comparacgdes sdo medidas estatisticamente por testes usuais para variaveis categéricas ou continuas. Pode-
se utilizar o “odds ratio” para obter uma melhor nogéo da associagdo. Pacotes estatisticos como os do EPI-
INFO sao adequados para estas analises.

Como se nota na Tabela 1, um dos diagnosticos mais freqiientes € o de criangas com anomalias associadas.
Esta categoria diagnéstica é a que traz maiores problemas de definigdo etiolégica e de estabelecimento de
prognéstico clinico e familial. Acreditamos que o trabalho conjunto de neonatologistas e geneticistas clinicos,
com as rotinas que procuramos estabelecer neste capitulo, seja 0 melhor método para resolver estes casos
de RN com facies de sindrome.

E preciso nunca esquecer que nas sindromes malformativas, a atuacao do médico, com sua
técnica semiolbgica, € mais importante que as mais sofisticadas investigacoes laboratoriais.

As sindromes malformativas sdo doencgas graves, de dificil resolugio terapéutica. Em certos casos pode ser
até discutivel que se tomem medidas para prolongar a vida. Contudo, a investigacéo clinica minuciosa destes
RN néo deve ser negligenciada. De nosso esfor¢o dependerd o que poderemos responder aos pais para
orienta-los: Por que aconteceu? Acontecera novamente?

O trabalho clinico minucioso procurando definir da melhor maneira possivel o diagnéstico da AC do recém-
nascido é fundamental para que os registros epidemioldgicos se facam de maneira consistente. Como serd
discutido nos préximos tépicos, cada diagnostico gerara um cédigo apropriado especificado na CID-10. Estes
codigos diagndsticos é que alimentarao as bases de dados como o SINASC.

Bases de dados confiaveis e publicas representam a condigdo necessaria para que tenhamos estimativas da
prevaléncia das AC nos recém-nascidos brasileiros. Séries histéricas destas prevaléncias adequadamente
monitoradas por programas de vigilancia epidemiolégica sdo fundamentais para avaliar se as flutuagbes de
freqUéncia estédo dentro de valores esperados ou representam desvios indicativos de possiveis epidemias.
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3 — ANOMALIAS CONGENITAS NA CLASSIFICACAO INTERNACIONAL DE DOENCAS —CID-10

O capitulo XVII da CID-10 refere-se a “Malformagdes congénitas, deformidades e anomalias cromossGmicas”
e com este titulo percebe-se a confusdo conceitual ao termos em conta a terminologia adequada a ser
utilizada, como visto no tépico anterior. De qualquer maneira € o melhor sistema disponivel em ampla escala
e, bem utilizado, permite realizar o registro e a codificagcdo adequada das AC.

Este capitulo contém os seguintes agrupamentos:

Q00-Q07 Malformagdes congénitas do sistema nervoso

Q10-Q18 Malformagbes congénitas do olho, do ouvido, da face e do pescogo
Q20-Q28 Malformagdes congénitas do aparelho circulatério

Q30-Q34 Malformagdes congénitas do aparelho respiratorio

Q35-Q37 Fenda labial e fenda palatina

Q38-Q45 QOutras malformagdes congénitas do aparelho digestivo

Q50-Q56 Malformagdes congénitas dos 6rgdos genitais

Q60-Q64 Malformagdes congénitas do aparelho urinario

Q65-Q79 Malformagdes e deformidades congénitas do sistema osteomuscular
Q80-Q89 QOutras malformagdes congénitas

Q90-Q99 Anomalias cromossO6micas néo classificadas em outra parte

Os agrupamentos serdo considerados com maior ou menor extensdo dependendo da freqiiéncia com que
ocorram e da complexidade descritiva que as anomalias congénitas porventura apresentem.

Q00-Q07 Malformacées congénitas do sistema nervoso

Defeitos do Fechamento do Tubo Neural

e Os Defeitos do fechamento do Tubo Neural (DTFN) constituem um grupo de anomalias do sistema nervoso
que ocorre até 29° dia de vida embrionaria. Por ser um grupo causado por heranca multifatorial, existe uma
expressividade muito grande dos tipos DTFN. Fazem parte desse grupo as espinhas bifidas, as
mielomeningoceles, as encefaloceles, as anencefalias e as acranias.

QO00 - Anencefalia

e Malformagao congeénita caracterizada pela auséncia total ou parcial da calota craniana, do escalpo e
cérebro.

¢ A falta do desenvolvimento do tecido cerebral ocorre devido a uma falha de fechamento do tubo neural
cefélico, que resulta em uma exposicao do tecido cerebral, com posterior degeneragao.

Q00.0 Anencefalia
QO00.1 Craniorraquisquise
Q00.2 Iniencefalia

Anencefalia
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QO01 - Encefalocele

e Malformagao congeénita caracterizada pela herniacao do cérebro e/ou das meninges através de um defeito
do créanio

Q01.0 Encefalocele frontal

QO01.1 Encefalocele nasofrontal

QO01.2 Encefalocele occipital

QO01.8 Encefalocele de outras localizagbes
QO01.9 Encefalocele ndo especificada

Encefalocele Occipital

Q05 - Espinha Bifida

* A forma mais leve do grupo dos DFTN. Também chamada de raquisquise permite a herniacdo de contelidos
medulares na forma de meningocele, mielomeningocele ou hidromeningocele. E um defeito de fechamento
6sseo, com protrusao de tecido neural através dos arcos vertebrais defeituosos, geralmente na porcao
posterior. Pode ocorrer em qualquer nivel da coluna vertebral.

* As meningomieloceles, protrusao do tecido neural, recoberto ou nao por membrana, representam 96% das
espinhas bifidas.

* As meningoceles, deslocamento apenas das meninges, representam 4% das espinhas bifidas. Hidrocefalia,
associada ou nao a Arnold-Chiari, esta presente em 70 a 90% das espinhas bifidas lombo-sacrais.

e Espinhas bifidas estao freqiientemente associadas a outras malformagdes como pé-torto congénito, luxacao
e contratura de quadril, contratura de joelho, anomalias cloacais, lipomas, duplicacao de cordao, teratomas e
defeitos de corpo vertebral. A maioria dos casos de espinha bifida envolvendo S1 a S2 sao assintomaticos.

QO05.0 Espinha bifida cervical com hidrocefalia

QO05.1 Espinha bifida toracica com hidrocefalia

Q05.2 Espinha bifida lombar com hidrocefalia

Q05.3 Espinha bifida sacra com hidrocefalia

Q05.4 Espinha bifida ndo especificada, com hidrocefalia
QO05.5 Espinha bifida cervical sem hidrocefalia

QO05.6 Espinha bifida toracica sem hidrocefalia

QO05.7 Espinha bifida lombar sem hidrocefalia .
Q05.8 Espinha bifida sacra sem hidrocefalia Espinha Bifida Lombar
Q05.9 Espinha bifida nao especificada

Outras Malformacdes Congénitas do Sistema Nervoso Central

° A maioria das anomalias do sistema nervoso central é diagnosticada através de exames de imagem
(ultrassonografia, tomografia computadorizada, ressonancia nuclear magnética).

e Tem como principal caracteristica ao exame clinico a microcefalia e as alteracdes no exame neurologico:
hipotonia, hipertonia, hiporreflexia, crises convulsivas.
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Q02 - Microcefalia

e Definido como perimetro cefalico (PC) abaixo do percentil 3 para a idade 7 .
gestacional. > "f)h’-—"
* A definicao do defeito apenas pelo PC é incompleta: é necesséario realizacao de

exames de neuroimagem para afastar malformagao primaria do SNC. {

* Recuperar informagoes possivelmente existentes da ultrassonografia obstétrica
realizada durante o pré-natal.

Microcefalia

Q03 - Hidrocefalia Congénita

° Quase sempre diagnosticada por aumento do perimetro ceféalico (PC): acima
do percentil 97 para a idade gestacional.

* A definicao do defeito apenas pelo PC é incompleta: é necessario realizacao
de exames de neuroimagem para evidenciar a hidrocefalia.

e Recuperar informacoes possivelmente existentes da ultrassonografia
obstétrica realizada durante o pré-natal. Podemos ter também hidrocefalia
sem alteracao do PC.

Hidrocefalia

Q03.0 Malformacdes do aqueduto de Sylvius
QO03.1 Atresia das fendas de Luschka e do foramen de Magendie

Sindrome de Dandy-Walker
Q03.8 Outra hidrocefalia congénita
Q03.9 Hidrocefalia congénita ndo especificada

QO04- Outras Malformacdes Congénitas do Cérebro

QO04.0 Malformacdes congénitas do corpo caloso
QO04.1 Arrinencefalia
Q04.2 Holoprosencefalia

e Malformacao congénita do cérebro, caracterizada por varios graus de lobacéo incompleta dos hemisférios
cerebrais. O trato do nervo olfatério pode estar ausente.

» Holoprosencefalia inclui ciclopia, etmocefalia, cebocefalia e agenesia pré-maxilar.

e Esta seqiiéncia malformativa tem como principais caracteristicas a microcefalia, fronte pequena, hipotelorismo
ocular, probécida e fenda labial/palatina.

Q04.3 Outras deformidades por redugéo do encéfalo
Agenesia, Aplasia, Auséncia, Hipoplasia, Agiria, Hidranencefalia, Lisencefalia, Microgiria, Paquigiria

QO04.4 Displasia do septo e das vias épticas

QO04.5 Megalencefalia

QO04.6 Cistos cerebrais congénitos
Esquizencefalia, Porencefalia

Q04.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do encéfalo
Macrogiria

Q04.9 Malformagéo congénita ndo especificada do encéfalo

Microgiria, Paquigiria e Lisencefalia Holoprosencefélia
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Q10 a Q18 - Malformac6es Congénitas do Olho, do Ouvido, da Face e do Pescoco

* As malformagcdes do olho nao sao facilmente diagnosticadas no RN: prestar atencao especialmente na
abertura das fendas palpebrais e assimetria entre os globos oculares; melhor observar com o RN dormindo.

* A observacéo de alguma anormalidade externa deve motivar um exame completo: relevo das palpebras,
tamanho do globo, da iris, localizacao alterada da pupila. Sempre descrever se uni ou bilateral; E e/ou D.

Q10 - Malformac6es congénitas das palpebras, do aparelho lacrimal e da drbita

Q10.0 Ptose congénita

Q10.1 Ectropio congénito

Q10.2 Entrépio congénito

Q10.3 Outras malformagdes congénitas das palpebras
Abléfaro, Auséncia ou agenesia de cilios ou palpebra,
Blefarofimose congénita, Coloboma da palpebra,
Malformagéo congénita da palpebra SOE,
Musculo ocular supranumerario,
Pélpebra acessoria

Q10.4 Auséncia ou agenesia do aparelho lacrimal
Auséncia do ponto lacrimal

Q10.5 Estenose ou estreitamento congénito do canal lacrimal

Q10.6 Outras malformagdes congénitas do aparelho lacrimal
Malformagéo congénita do aparelho lacrimal SOE

Q10.7 Malformacéo congénita da érbita

Q11 - Anoftalmia, microftalmia e macroftalmia
e Auséncia ou diminuicao dos globos oculares.
e Os anexos oculares: cilios, sobrancelhas e palpebras, geralmente, estao presentes.

e Na microftalmia, o diametro da cbrnea, em geral, € menor que 10mm e, o diametro do globo ocular,
avaliado por ultrassonografia, &€ menor que 20mm

Q11.0 Olho cistico
Q11.1 Outras formas de anoftalmia
Q11.2 Microftalmia
Criptoftalmia SOE
Displasia do olho
Hipoplasia do olho
Olho rudimentar
Q11.3 - Macroftalmia

Microftalmia

Q12- Malformac6es congénitas do cristalino

Q12.0 Catarata congénita

e Caracterizada pela opacidade do cristalino

Q12.1 Luxagao congénita do cristalino

Q12.2 Coloboma do cristalino

Q12.3 Afaquia congénita

Q12.4 Esferofaquia

Q12.8 Outras malformagdes congénitas do cristalino

Q12.9 Malformacéo congénita nao especificada do cristalino

Catarata
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Q13 - Malformacdes congénitas da camara anterior do olho
Q13.0 Coloboma da iris
Q13.1 Auséncia de iris
Aniridia
Q13.2 Outras malformagdes congénitas da iris

Anisocoria congénita
Atresia da pupila
Corectopia

Malformagéao congénita da iris 7
Q13.3 Opacidade congénita da coérnea Coloboma da iris

Q13.4 Outras malformagdes congénitas da cérnea

Anomalia de Peter
Malformagao congénita da cérnea
Microcérnea
Q13.5 Esclerotica azul
Q13.8 Outras malformagdes congénitas da cdmara anterior do olho
Anomalia de Rieger
Q13.9 Malformacgéo congénita ndo especificada da cdmara anterior do olho

Q14 - Malformac6es congénitas da camara posterior do olho

Q14.0 Malformagéo congénita do humor vitreo
Opacidade congénita do humor vitreo
Q14.1 Malformacéo congénita da retina
Aneurisma congénito da retina
Q14.2 Malformacéo congénita do disco 6ptico
Coloboma do disco 6ptico
Q14.3 Malformacéo congénita da cordide
Q14.8 Outras malformagdes congénitas da cdmara posterior do olho
Coloboma do fundo do olho
Q14.9 Malformacéo congénita ndo especificada da camara posterior do olho

Q15 - Outras malformacdes congénitas do olho

Q15.0 Glaucoma congénito

Buftalmia

Ceratoglobo congénito, com glaucoma

Glaucoma do recém-nascido

Hidroftalmia

Macrocérnea com glaucoma

Macroftalmia no glaucoma congénito

Megalocérnea com glaucoma
Q15.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do olho
Q15.9 Malformacéo congénita nao especificada do olho

Q16 - Malformac6es congénitas do ouvido causando comprometimento da audicao

° Da mesma maneira que as oculares exigem observagao atenta, a morfologia da orelha apresenta grande
variacao. Prestar atencao nas assimetrias entre as orelhas. Observar a permeabilidade dos meatos.

* Registrar apenas as alteracoes relevantes.

e Os defeitos mais freqiientes neste grupo sao os apéndices pré-auriculares: Q17.0 e as fossetas pré-
auriculares: Q18.1. Descrever se uni ou bilateral, lado D e/ou E.
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Q16.0 Auséncia congénita do pavilhdo auricular [orelha]

Q16.1 Auséncia, atresia e estreitamento congénitos do conduto auditivo (externo)
Atresia ou estreitamento de meato 6sseo
Q16.2 Auséncia da trompa de Eustaquio
Q16.3 Malformacéo congénita dos ossiculos do ouvido
Coalescéncia (fusdo) dos ossiculos do ouvido
Q16.4 Outras malformagdes congénitas do ouvido médio
Malformagéao congénita do ouvido médio SOE
Q16.5 Malformagéo congénita do ouvido interno
Anomalia (do):
labirinto membranoso
o6rgéo de Corti
Q16.9 Malformacéo congénita do ouvido ndo especificada causando comprometimento da audi¢do
Auséncia congénita do ouvido externo SOE

Q17 - Outras malformacdes congénitas da orelha

Q17.0 Pavilhdo supranumerario
Apéndice pré-auricular
Lébulo supranumerario
Orelha supranumeraria
Poliotia
Trago acessorio

Q17.1 Macrotia

Q17.2 Microtia

» Malformagao congénita caracterizada pela auséncia de partes do pavilhao auricular (com ou sem atresia do
canal auditivo). Nesta malformacao nao se incluem orelhas pequenas, meato auditivo imperfurado com pavilhao
auricular normal e orelhas de baixa implantacao.

Q17.3 Outras deformidades da orelha
Orelhas pontudas
Q17.4 Anomalia de posicédo da orelha
Implantagédo baixa da orelha
Q17.5 Orelhas proeminentes
Orelha (de):
abano

morcego

Q17.8 Outras malformagdes congénitas especificadas da orelha
Auséncia congénita do lobo da orelha

Q17.9 Malformacgéo congénita ndo especificada da orelha
Anomalia congénita da orelha SOE

Microtia

fosseta

apéndice

Fosseta e Apéndice de Orelha
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Q18 - Outras malformacdes congénitas da face e do pescoco

Q18.0 Seio, fistula e cisto de origem branquial

Vestigios branquiais
Q18.1 Seio, fistula e cisto pré-auricular
Fistula:
cérvico-auricular
congénita do pavilhdo
Seio e cisto pretragal
Q18.2 Outras malformagdes da fenda branquial
Malformagéao da fenda branquial SOE
Otocefalia
Pavilhao cervical
Q18.3 Pescoco alado
Pterigio do pescogo (pterygium colli)
Q18.4 Macrostomia
Q18.5 Microstomia
Q18.6 Macroqueilia

Hipertrofia congénita do labio
Q18.7 Microqueilia
Q18.8 Outras malformagdes congénitas especificadas da face e do pescogo

Pterygium colli

Q18.9 Malformacgéo congénita ndo especificada da face e do pescoco
Anomalia congénita da face e do pescoco SOE

Q20 a Q28 - Malformac6es Congénitas do Aparelho Circulatério

* As anomalias do aparelho cardio-circulatério resultam de falhas na embriogénese entre a 32 e a 82 semana
de gestacao. Sao a segunda causa mais comum de defeitos congénitos e uma das principais causas de
morbi-mortalidade em recém-nascidos.

e A incidéncia de tais anomalias é de 6 a 8 para cada 1000 nascidos vivos, sendo maior em prematuros e
natimortos.

° Quando a crianga apresentar uma cardiopatia, esta pode ser isolada, associada a outros defeitos
congeénitos ou pode fazer parte de um espectro maior como uma sindrome genética (cromossdmica ou
monogénica). Temos que prestar atencao quanto ao uso de drogas (medicamentos, alcool, cocaina) ou
doencas maternas (diabetes mellitus, infeccdes congénitas) durante a gestacao.

e Devemos suspeitar de anomalias cardiacas no exame fisico na presenga de alteracdes na ausculta
cardiaca (sopro, desdobramento de bulhas), de sinais como cianose, dificuldade respiratéria e baixo ganho
ponderal.

e Na suspeita clinica é de extrema importancia a realizacao de exames complementares como radiografia de
térax, eletrocardiograma e ecocardiografia. Estes exames darao o diagnoéstico correto do tipo de cardiopatia.

Q20 - Malformacdes congénitas das camaras e das comunicacdes cardiacas

Q20.0 Tronco arterial comum
Persisténcia do canal arterial

Q20.1 Ventriculo direito com dupla via de saida
Sindrome de Taussig-Bing

Q20.2 Ventriculo esquerdo com dupla via de saida

Q20.3 Comunicagéo ventriculo-atrial discordante
Dextrotransposicdo da aorta
Transposigao dos grandes vasos (completa)

Q20.4 Ventriculo com dupla via de entrada
Coragéo trilocular biatrial

Q20.5 Comunicagéo atrio-ventricular discordante
Inverséo ventricular
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Q20.6 Isomerismo dos apéndices atriais
Isomerismo dos apéndices atriais com asplenia ou polisplenia
Q20.8 Outras malformacgdes congénitas das camaras e das comunicagdes cardiacas
Q20.9 Malformacéo congénita nao especificada das camaras e das comunicagdes cardiacas

Q21 - Malformacdes congénitas dos septos cardiacos

Q21.0 Comunicagéo interventricular
Q21.1 Comunicagdo interatrial
Q21.2 Comunicagéo atrioventricular
Q21.3 Tetralogia de Fallot
Comunicagao interventricular com estenose ou
atresia pulmonar, dextroposicédo da aorta e hipertrofia do ventriculo direito
Q21.4 Comunicagéo aortopulmonar
Q21.8 Outras malformagdes congénitas dos septos cardiacos

Defeito de Eisenmenger

Tetralogia de Fallot

Pentalogia de Fallot

Q21.9 Malformacéo congénita ndo especificada de septo cardiaco

Q22 - Malformacdes congénitas das valvas pulmonar e tricuspide

Q22.0 Atresia da valva pulmonar
Q22.1 Estenose congénita da valva pulmonar
Q22.2 Insuficiéncia congénita da valva pulmonar
Q22.3 Outras malformagdes congénitas da valva pulmonar
Q22.4 Estenose congénita da valva tricuspide
Atresia tricUspide
Q22.5 Anomalia de Ebstein
Q22.6 Sindrome do coragéao direito hipoplasico
Q22.8 Outras malformagdes congénitas da valva tricispide
Q22.9 Malformacéo congénita ndo especificada da valva tricispide

Q23 - Malformac6es congénitas das valvas adrtica e mitral

Q23.0 Estenose congénita da valva adrtica

Q23.1 Insuficiéncia congénita da valva aértica
Insuficiéncia aértica congénita
Valva adrtica bictuspide

Q23.2 Estenose mitral congénita
Atresia mitral congénita

Q23.3 Insuficiéncia mitral congénita

Q23.4 Sindrome do coragéo esquerdo hipoplasico

e Atresia ou hipoplasia marcante do orificio ou da valva abrtica, associada & hipoplasia da aorta ascendente e a
defeito do desenvolvimento do ventriculo esquerdo (com estenose ou atresia da valva mitral)

Q23.8 Outras malformagdes congénitas das valvas aértica e mitral
Q23.9 Malformacéo congénita ndo especificada das valvas aértica e mitral
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Q24 - Outras malformacdes congénitas do coracao

Q24.0 Dextrocardia
Q24.1 Levocardia
Q24.2 Cor triatriatum
Q24.3 Estenose do infundibulo pulmonar
Q24.4 Estenose subadrtica congénita
Q24.5 Malformagdes dos vasos coronarios
Aneurisma (arterial) coronario congénito
Q24.6 Bloqueio congénito do coragéo
Q24.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do coragdo
Q24.9 Malformacgéo ndo especificada do coragdo

Q25 - Malformac6es congénitas das grandes artérias

Q25.0 Permeabilidade do canal arterial
Permeabilidade do canal de Botal
Persisténcia do canal arterial
Q25.1 Coartagdo da aorta
Coartagao da aorta (antes do canal) (apds o canal)
Q25.2 Atresia da aorta
Q25.3 Estenose da aorta
Estenose adrtica supravalvar
Q25.4 Outras malformagdes congénitas da aorta
Q25.5 Atresia da artéria pulmonar
Q25.6 Estenose da artéria pulmonar
Q25.7 Outras malformagdes congénitas da artéria pulmonar
Q25.8 Outras malformagdes congénitas das grandes artérias
Q25.9 Malformagéo congénita ndo especificada das grandes artérias

Q26 - Malformac6es congénitas das grandes veias

Q26.0 Estenose congénita da veia cava
Estenose congénita da veia cava (inferior) (superior)

Q26.1 Persisténcia da veia cava superior esquerda

Q26.2 Comunicagéo venosa pulmonar anormal total

Q26.3 Comunicagdo venosa pulmonar anormal parcial

Q26.4 Comunicagao venosa pulmonar anormal ndo especificado

Q26.5 Comunicagdo venosa portal anormal

Q26.6 Fistula entre a veia porta e a artéria hepatica

Q26.8 Outras malformagdes congénitas das grandes veias
Auséncia da veia cava (inferior) (superior)
Continuagao da veia cava inferior na veia azigos
Persisténcia da veia cardinal posterior esquerda
Sindrome da cimitarra

Q26.9 Malformacéo congénita ndo especificada de grande veia
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Q27 - Outras malformacdes congénitas do sistema vascular periférico

Q27.0 Auséncia congénita e hipoplasia da artéria umbilical
Artéria umbilical Unica
Q27.1 Estenose congénita da artéria renal
Q27.2 Outras malformagdes congénitas da artéria renal
Artérias renais multiplas
Malformagéo congénita da artéria renal SOE
Q27.3 Malformacéo artério-venosa periférica
Aneurisma arteriovenoso
Q27.4 Ectasia venosa (flebectasia) congénita
Q27.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do sistema vascular periférico
Q27.9 Malformagéo congénita ndo especificada do sistema vascular periférico

Q28 - Outras malformacdes congénitas do aparelho circulatério

Q28.0 Malformacéo arteriovenosa de vasos pré-cerebrais
Aneurisma arteriovenoso congénito pré-cerebral (ndo-roto)
Q28.1 Outras malformagdes dos vasos pré-cerebrais
Aneurisma pré-cerebral congénito (ndo-roto)
Malformagéo congénita dos vasos pré-cerebrais SOE
Q28.2 Malformagéo arteriovenosa dos vasos cerebrais
Aneurisma cerebral arteriovenoso congénito (ndo-roto)
Malformagéo arteriovenosa do cérebro SOE
Q28.3 Outras malformagdes dos vasos cerebrais
Aneurisma cerebral congénito (ndo-roto)
Malformagéo congénita dos vasos cerebrais SOE
Q28.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do aparelho circulatério
Aneurisma congénito de localizagao especificada NCOP
Q28.9 Malformacéo congénita nao especificada do aparelho circulatério

Q30 a Q34 - Malformac6es Congénitas do Aparelho Respiratorio

e Estes defeitos sao pouco freqiientes. Testar a permeabilidade das fossas nasais para o diagnostico de
atresias/estenose de coanas.

* As alteracoes nasais podem indicar malformagcoes do grupo das holoprosencefalias ou do grupo das
displasias fronto-nasais.

Q30 - Malformagao congénita do nariz

Q30.0 Atresia das coanas

Q30.1 Agenesia ou hipoplasia do nariz
Auséncia congénita do nariz

Q30.2 Fissura, entalhe ou fenda nasal

Q30.3 Perfuragdo congénita do septo nasal

Q30.8 Outras malformagdes congénitas do nariz
Anomalia congénita da parede dos seios paranasais
Nariz supranumerario

Q30.9 Malformacgéo congénita ndo especificada do nariz
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Q31 - Malformacb6es congénitas da laringe —

Q31.0 Pterigio da laringe

Q31.1 Estenose subglética congénita

Q31.2 Hipoplasia da laringe

Q31.3 Laringocele

Q831.5 Laringomalécia congénita

Q31.8 Outras malformagdes congénitas da laringe

Q31.9 Malformacéo congénita nao especificada da laringe

Q32 - Malformacdées congénitas da traquéia e dos bronquios

Q32.0 Tragueomaldcia congénita

Q32.1 Outras malformagdes congénitas da traquéia
Q32.2 Broncomalacia congénita

Q32.3 Estenose congénita dos bronquios

Q32.4 Outras malformagdes congénitas dos bronquios

Q33 - Malformacdes congénitas do pulméo

Q33.0 Pulméo cistico congénito
Q33.1 Lobo pulmonar supranumerario
Q833.2 Sequestro pulmonar
Q33.3 Agenesia do pulméo
Auséncia do pulméo (lobo)
Q33.4 Bronquectasia congénita
Q33.5 Tecido ectopico intrapulmonar
Q33.6 Hipoplasia e displasia do pulmao
Q33.8 Outras malformagdes congénitas do pulmao
Q33.9 Malformagéo congénita ndo especificada do pulméo

Q34 - Outras malformacdes congénitas do aparelho respiratério

Q34.0 Anomalia da pleura

Q34.1 Cisto congénito do mediastino

Q34.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do aparelho respiratério
Q34.9 Malformagéo congénita ndo especificada do aparelho respiratério

Q35 a Q37 - Fendas Labiais e Palatinas
e Os defeitos congeénitos dos labios ocorrem por volta da 42 a 82 semana de gestagcao e os defeitos
congeénitos do palato ocorrem por volta da 62 a 102 semana de gestacao.

e As fendas labiais sdo as malformacdoes mais comuns da regiao perioral. Podem ser unilateral ou bilateral. E
podem ou nao estar associadas as fendas palatinas.

e As fendas palatinas sao as malformacoes mais comuns da cavidade oral. Podem ser unilateral, bilateral ou
mediana. Apresentam uma expressividade variavel desde fendas completas e que se comunicam com a
cavidade nasal até uma simples Gvula bifida.
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Q35 - Fenda palatina

e A fenda palatina é ocasionada pela nao fusao dos processos palatais e pode acometer o palato mole e/ou o
duro.

Q35.1 Fenda do palato duro

Q835.3 Fenda do palato mole

Q35.5 Fenda do palato duro com fenda do palato mole
Q35.7 Fenda da uvula

Q85.9 Fenda palatina ndo especificada

Fenda dos palatos duro e mole

Q36 - Fenda labial

e Malformacao congénita caracterizada por uma fenda, completa ou parcial, do labio superior com ou sem
fenda do processo alveolar. Pode ser classificada em unilateral ou bilateral.

* Apesar da CID-10 contemplar uma terceira categoria, fenda labial mediana, esta pertence
embriologicamente ao grupo dos defeitos de formagcao da linha média.

Q36.0 Fenda labial bilateral

Q36.1 Fenda labial mediana (ﬂ »)
Q36.9 Fenda labial unilateral

Fendas labial unilateral incompleta, completa e bilateral completa

Q37 - Fenda labial com fenda palatina

Q37.0 Fenda do palato duro com fenda labial bilateral

Q37.1 Fenda do palato duro com fenda labial unilateral

Q37.2 Fenda do palato mole com fenda labial bilateral

Q37.3 Fenda do palato mole com fenda labial unilateral

Q837.4 Fenda dos palatos duro e mole com fenda labial bilateral

Q37.5 Fenda dos palatos duro e mole com fenda labial unilateral
Q37.8 Fenda do palato com fenda labial bilateral, ndo especificada Fenda dos palatosu:?;obﬁ::::; com fendas labial

Q837.9 Fenda do palato com fenda labial unilateral, nao especificada

27



Declaracao de Nascido Vivo: Campo 34 - Manual de Anomalias Congénitas

Q38 aQ45 Outras Malformac6es Congénitas do Aparelho Digestivo

Q38 - Outras malformacdes congénitas da lingua, da boca e da faringe

e Estes defeitos devem ser diagnosticados com observacao da cavidade oral: observar tamanho e mobilidade
da lingua.

e Atencao: as malformagcoes do tubo digestivo sao diagnosticadas depois de 24 horas e assim, as anomalias
devem ser recuperadas para serem descritas na DNV.

Q38.0 Malformacdes congénitas dos labios, ndo classificadas em outra parte
Fistula congénita do labio
Malformagéo labial congénita SOE
Sindrome de Van der Woude
Q38.1 Anquiloglossia
Lingua presa
Q38.2 Macroglossia
Q38.3 Outras malformagdes congénitas da lingua
Aglossia
Hipoglossia
Hipoplasia da lingua
Lingua bifida
Microglossia
Q38.4 Malformacdes congénitas das glandulas e dutos salivares
Atresia
Auséncia
Fistula salivar congénita
Glandulas ou dutos salivares supranumerarios
Q38.5 Malformacdes congénitas do palato nao classificadas em outra parte
Auséncia da Uvula
Malformacéo congénita do palato SOE
Palato em ogiva
Q38.6 Outras malformagdes congénitas da boca
Malformagéo congénita da boca SOE
Q838.7 Bolsa faringea
Diverticulo da faringe
Q38.8 Outras malformagdes congénitas da faringe
Malformacéo congénita da faringe SOE

Q39 - Malformac6es congénitas do eséfago

e Atresia do esbfago: Malformagao congénita caracterizada pela interrupcao do esdfago, com ou sem fistula
traqueal.

Q39.0 Atresia de eséfago, sem fistula
Atresia do es6fago SOE
Q39.1 Atresia de eséfago, com fistula traqueoesofagica
Atresia de es6fago com fistula broncoesofagica
Q39.2 Fistula traqueoesofagica congénita, sem atresia
Fistula traqueoesofagica congénita SOE
Q39.3 Estenose congénita e estreitamento congénito do es6fago
Q39.4 Pterigio do eséfago
Q39.5 Dilatagédo congénita do es6fago
Q39.6 Diverticulo do eséfago
Bolsa esofagica
Q39.8 Outras malformagdes congénitas do esdfago Atresia de es6fago e fistula traqueo-esofagica
Q39.9 Malformacéo congénita ndo especificada do es6fago
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Q40 - Outras malformacdes congénitas do trato digestivo superior

Q40.0 Estenose hipertrofica congénita do piloro
Q40.1 Hérnia congénita de hiato
Deslocamento da céardia através do hiato esofagico
Q40.2 Outras malformagdes congénitas especificadas do estbmago
Q40.3 Malformagéo congénita ndo especificada do estbmago
Q40.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do trato digestivo superior
Q40.9 Malformagéo congénita ndo especificada do trato digestivo superior

Q41 - Auséncia, atresia e estenose congénita do intestino delgado

Q41.0 Auséncia, atresia e estenose congénita do duodeno
Q41.1 Auséncia, atresia e estenose congénita do jejuno
Imperfuracéo do jejuno
Sindrome da casca da maga [“apple peel syndrome”]
Q41.2 Auséncia, atresia e estenose congénita do ileo
Q41.8 Auséncia, atresia e estenose congénita de outras partes especificadas do intestino delgado
Q41.9 Auséncia, atresia e estenose congénita do intestino delgado, sem especifica¢éo de localizagéo
Auséncia, atresia e estenose congénita do intestino SOE

Q42 - Auséncia, atresia e estenose congénita do célon

Q42.0 Auséncia, atresia e estenose congénita do reto, com fistula
Q42.1 Auséncia, atresia e estenose congénita do reto, sem fistula
Imperfuragéo do reto
Q42.2 Auséncia, atresia e estenose congénita do &nus, com fistula
Q42.3 Auséncia, atresia e estenose congénita do anus, sem fistula
Imperfuragéo anal
Q42.8 Auséncia, atresia e estenose congénita de outras partes do célon (intestino grosso)
Q42.9 Auséncia, atresia e estenose congénita de partes nao especificadas do célon (intestino grosso)

Q43 - Outras malformacdes congénitas do intestino

Q43.0 Diverticulo de Meckel
Q43.1 Doenga de Hirschsprung
Aganglionose
Megacolo congénito (agangliénico)
Q43.2 Outros transtornos funcionais congénitos do célon
Dilatag&o congénita do célon
Q43.3 Malformacgdes congénitas da fixagao do intestino
Q43.4 Duplicagéo do intestino
Q43.5 Anus ectépico
Q43.6 Fistula congénita do reto e do anus
Q43.7 Persisténcia de cloaca
Cloaca SOE
Q43.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do intestino
Diverticulo congénito do intestino
Diverticulite congénita do célon
Dolicocoélon
Mega-apéndice
Megaduodeno
Microcélon
Sindrome da alga cega, congénita
Transposigéo do:

[ apéndice
[ colon
[ intestino

Q43.9 Malformacéo congénita nao especificada do intestino
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Q44 - Malformacdes congénitas da vesicula biliar, das vias biliares e do figado

Q44.0 Agenesia, aplasia e hipoplasia da vesicula biliar
Auséncia congénita da vesicula biliar
Q44.1 Outras malformagdes congénitas da vesicula biliar
Malformagéo congénita da vesicula biliar SOE
Vesicula biliar intra-hepatica
Q44.2 Atresia das vias biliares
Q44.3 Estenose e estreitamento congénitos das vias biliares
Q44.4 Cisto do colédoco
Q44.5 Outras malformagdes congénitas das vias biliares
Canal hepético supranumerario
Duplicagéo do canal:
[ biliar
[1 cistico
Malformagéao congénita das vias biliares SOE
Q44.6 Doenca cistica do figado
Doenca fibrocistica do figado
Q44.7 Outras malformagdes congénitas do figado

Q45 - Outras malformac¢des congénitas do aparelho digestivo

Q45.0 Agenesia, aplasia e hipoplasia do pancreas
Auséncia congénita do pancreas

Q45.1 Pancreas anular

Q45.2 Cisto pancreatico congénito

Q45.3 Outras malformagdes congénitas do pancreas e do duto pancreatico
Malformagéo congénita do pancreas ou do duto pancreatico SOE
Pancreas supranumerario

Q45.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do aparelho digestivo

Q45.9 Malformacéo congénita nao especificada do aparelho digestivo

Q50 a Q56 Malformagées Congénitas dos Orgaos Genitais

Q50 - Malformacdes congénitas dos ovarios, das trompas de Faldpio e dos ligamentos largos

Q50.0 Auséncia congénita dos ovarios

Q50.1 Cisto ovariano de desenvolviment

Q50.2 Torgéo congénita do ovario

Q50.3 Outras malformagdes congénitas do ovario
Aplasia ovariana
Malformacéo congénita do ovario SOE
Ovario supranumerario

Q50.4 Cisto embrionério da trompa de Falépio
Cisto da fimbria ovariana

Q50.5 Cisto embrionério do ligamento largo

Q50.6 Outras malformagdes congénitas das trompas de Faldpio e dos ligamentos largos
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Q51 - Malformacdes congénitas do utero e do colo do utero

Q51.0 Agenesia e aplasia do Utero
Auséncia congénita do Utero
Q51.1 Utero duplo com duplicagéo do colo uterino e da vagina
Q51.2 Outra duplicagéo do utero
Utero duplo SOE
Q51.3 Utero bicérneo
Q51.4 Utero unicérneo
Q51.5 Agenesia e aplasia do colo do Utero
Auséncia congénita do colo do Utero
Q51.6 Cisto embrionario do colo do Utero
Q51.7 Fistula congénita Utero-digestiva ou Utero-urinaria
Q51.8 Outras malformagdes congénitas do Utero e do colo do Utero
Hipoplasia do Gtero e do colo do utero
Q51.9 Malformacéo congénita nao especificada do Utero e do colo do Utero SOE

Uteros normal, com duplicacéo de colo e vagina, bicorneo e unicérneo

Q52 - Outras malformacdes congénitas dos orgaos genitais femininos

Q52.0 Auséncia congénita da vagina
Q52.1 Duplicagéo da vagina
Vagina septada
Q52.2 Fistula reto-vaginal congénita
Q52.3 Imperfuragdo do himen
Q52.4 Outras malformagdes congénitas da vagina
Q52.5 Fuséo dos labios vulvares
Q52.6 Malformagéo congénita do clitéris
Q52.7 Outras malformagdes congénitas da vulva
Q52.8 Outras malformagdes congénitas especificadas dos 6rgaos genitais femininos
Q52.9 Malformacgéo congénita ndo especificada dos érgdos genitais femininos

Q53 - Testiculo nao-descido

Q53.0 Testiculo ectopico
Testiculo ectépico, unilateral ou bilateral
Q583.1 Testiculo ndo-descido, unilateral
Q53.2 Testiculo ndo-descido, bilateral
Q53.9 Testiculo ndo-descido, nao especificado
Criptorquidia SOE

Testiculo nao descido
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Q54 - Hipospadias

e Caracteriza-se pela abertura do meato uretral na face ventral do corpo do
pénis. E dividido em balanica, peniana, penoescrotal e perineal.

Q54.0 Hipospadia balanica
Q54.1 Hipospadia peniana
Q54.2 Hipospadia penoscrotal
Q54.3 Hipospadia perineal
Q54.4 Corda venérea congénita
Q54.8 Outras hipospéadias .

. - ~ " © Anus
Q54.9 Hipospadia nao especificada Hipospédia

Q55 - Outras malformacdes congénitas dos 6rgaos genitais masculinos

Q55.0 Auséncia e aplasia do testiculo
Monorquidia
Q55.1 Hipoplasia do(s) testiculo(s) e do escroto
Fuséo dos testiculos
Q55.2 Outras malformagdes congénitas do(s) testiculo(s) e do escroto
Malformagéo congénita do(s) testiculo(s) e do escroto SOE
Migragao do testiculo
Poliorquidia
Testiculo retratil
Q55.3 Atresia do canal deferente
Q55.4 Outras malformagdes congénitas do canal deferente, do epididimo, das vesiculas seminais e da préstata
Auséncia ou aplasia (da) (do):
[1 cordédo espermatico
[l prostata
Malformagao congénita do canal deferente, do epididimo, das vesiculas seminais ou da préstata SOE
Q55.5 Auséncia e aplasia congénitas do pénis
Q55.6 Outras malformagdes congénitas do pénis
Curvatura (lateral) do pénis
Hipoplasia do pénis
Malformagéo congénita do pénis SOE
Q55.8 Outras malformagdes congénitas especificadas dos 6rgaos genitais masculinos
Q55.9 Malformagéo congénita ndo especificada dos érgéos genitais masculinos

Q56 - Sexo indeterminado e pseudo-hermafroditismo

» O termo “Genitalia Ambigua” é usado quando nao conseguimos identificar o sexo de recém-nascido ao
exame clinico.

* H4 a necessidade da realizacédo de exames complementare: caribtipo com bandas G, ultrassom pélvico,
dosagem hormonal e de eletrélitos. Da-se muita importancia a verificacao da presenga ou nao de outras
anomalias associadas.]

* A foto ao lado apresenta genitalia ambigua com falo proeminente e abertura de seio urogenital em sua
base. Observa-se ainda, uma fusao dos processos labio-escrotais, apresentando escurecimento e
rugosidade. Sem gbnadas visiveis ou palpaveis.

Q56.0 Hermafroditismo néo classificado em outra parte
Ovotestis

Q56.1 Pseudo-hermafroditismo masculino, ndo classificado em outra parte
Pseudo-hermafroditismo masculino SOE

Q56.2 Pseudo-hermafroditismo feminino, ndo classificado em outra parte
Pseudo-hermafroditismo feminino SOE

Q56.3 Pseudo-hermafroditismo ndo especificado

Q56.4 Sexo indeterminado, ndo especificado
Genitalia ambigua

Genitalia Ambigua
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Q60 aQ64 Malformacoes Congénitas do Aparelho Urinario
e Defeitos diagnosticados apbs 24 horas, prestar atengao para o registro na DNV.

* Exames de imagem saop fundamentais para a descricao correta.

Q60 -Agenesia renal e outros defeitos de reducédo do rim

Q60.0 Agenesia unilateral do rim

Q60.1 Agenesia bilateral do rim

Q60.2 Agenesia renal ndo especificada
Q60.3 Hipoplasia renal unilateral

Q60.4 Hipoplasia renal bilateral

Q60.5 Hipoplasia renal nao especificada
Q60.6 Sindrome de Potter

Q61 - Doencas cisticas do rim

e Caracteriza-se pela presenga de cistos no interior do rim. Os cistos podem ser (nicos ou miltiplos.

Q61.0 Cisto congénito Unico do rim
Cisto do rim (congénito) (Unico)

Q61.1 Rim policistico, autossémico recessivo
Rim policistico, tipo infantil

Q61.2 Rim policistico, autossémico dominante
Rim policistico, tipo adulto

Q61.3 Rim policistico nao especificado

Q61.4 Displasia renal

Q61.5 Cisto medular do rim

Rim em esponja SOE Rim normal e rim policistico
Q61.8 Outras doengas cisticas do rim

Degeneracgéo ou doenga fibrocistica do rim
Rim fibrocistico

Q61.9 Doenga cistica ndo especificada do rim
Sindrome de Meckel-Gruber

Q62 - Anomalias congénitas obstrutivas da pelve renal e malformacdes congénitas do ureter

Q62.0 Hidronefrose congénita
Q62.1 Atresia e estenose do ureter
Q62.2 Megaureter congénito
Q62.3 Outras anomalias obstrutivas da pelve renal e do ureter
Q62.4 Agenesia do ureter
Q62.5 Duplicagéo do ureter
Q62.6 Ma-posicao do ureter
Q62.7 Refluxo vésico-uretero-renal congénito
Q62.8 Outras malformagdes congénitas do ureter
Anomalia do ureter SOE
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Q63 - Outras malformacdes congénitas do rim

Q63.0 Rim supranumerario

Q63.1 Rim lobulado, fundido ou em ferradura

Q63.2 Rim ectdpico

Q63.3 Rim hiperplasico e gigante

Q63.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do rim
Litiase renal congénita

Q63.9 Malformacéo congénita ndo especificada do rim

Q64 - Outras malformacdes congénitas do aparelho urinario
Q64.0 Epispéadias

e Caracterizada pela abertura da uretra na face dorsal do pénis
Q64.1 Extrofia vesical

e Malformacao complexa caracterizada por um defeito no
fechamento da parede abdominal baixa e bexiga. A bexiga se abre
na parede ventral do abdome, entre o umbigo e a sinfise pubica.
Geralmente estad associada & epispadia e anormalidades
estruturais dos 0ssos pubianos.

Epispadia

Ectopia vesical
Extroversdo da bexiga

Q64.2 Valvulas uretrais posteriores congénitas

Q64.3 Outras formas de atresia e de estenose de uretra e do colo da bexiga
Q64.4 Malformacéo do Uraco

Q64.5 Auséncia congénita da bexiga e da uretra

Q64.6 Diverticulo congénito da bexiga

Q64.7 Outras malformagdes congénitas da bexiga e da uretra

Q64.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do aparelho urinério
Q64.9 Malformacéo congénita nao especificada do aparelho urinario

Extrofia vesical

Q65 a Q79 Malformacdes e Deformidades Congénitas do Sistema Osteomuscular

O sistema osteomuscular &€ um grupo muito suscetivel a anomalias, pela complexidade do seu
desenvolvimento.

* As anomalias deste sistema sao, em sua maioria, de facil identificacao ao exame clinico.

e A radiografia constitui um importante exame para a correta diferenciacao e caracterizacao das anomalias.

Q65 - Malformac6es congénitas do quadril
* Atencao: Ortolani positivo é subluxacao. Quadril luxado geralmente associado com quadro de artrogripose.

Q65.0 Luxagdo congénita unilateral do quadril

Q65.1 Luxacdo congénita bilateral do quadril

Q65.2 Luxagdo congénita nao especificada do quadril
Q65.3 Subluxagéo congénita unilateral do quadril

Q65.4 Subluxagao congénita bilateral do quadril

Q65.5 Subluxagéo congénita ndo especificada do quadril
Q65.6 Quadril instavel

Q65.8 Outras deformidades congénitas do quadril

Q65.9 Deformidade congénita ndo especificada do quadril
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e Diversos sao os tipos de pé torto. Procurar descrever se o desvio pode ou nao ser reduzido por manobras
manuais. Alguns tipos, sem significado, prestar atencédo para descrever as formas que exigirao alguma

observacéao e/ou intervengao.

e Pé Torto: Anomalia congénita do membro inferior devido a falta de movimentacao adequada durante a

gestagao.

Q66.0 Pé torto eqlinovaro

Q66.1 Pé torto calcaneovaro

Q66.2 Metatarso varo

Q66.3 Outras deformidades congénitas dos pés em varo
Halux varo congénito

Q66.4 Pé torto calcaneovalgo
Palipes calcaneovalgo

Q66.5 Pé chato congénito

Q66.6 Outras deformidades congénitas dos pés em valgo
Metatarso valgo

Q66.7 Pé cavo

Q66.8 Outras deformidades congénitas do pé

Q66.9 Deformidade congénita ndo especificada do pé

P& Varo P& Valge

P& Eqgiiino P& Calcdnec

Classificagao de pé torto Pés equinovaro

Q67 - Deformidades osteomusculares congénitas da cabeca, da face, da coluna e do térax

e Atencao: a maioria destes defeitos é deformidade. A principal confusao pode ocorrer com as assimetrias
de cranio que sao deformidades das craniossinostoses cujos codigos estao mais abaixo.

Q67.0 Assimetria facial

Q67.1 Deformidade facial por compresséo
Q67.2 Dolicocefalia

Q67.3 Plagiocefalia

Q67.4 Outras deformidades congénitas do cranio, da face e da mandibula

Atrofia ou hipertrofia hemifacial
Depressdes dos ossos do cranio
Desvio congénito do septo nasal
Nariz esmagado ou curvado congénito
Q67.5 Deformidades congénitas da coluna vertebral
Escoliose congénita:
Q67.6 Torax escavado
Térax em barril congénito
Q67.7 Torax carinado
Térax em peito de pomba congénito
Q67.8 Outras deformidades congénitas do torax
Deformidade congénita da parede toracica SOE

Q68 - Outras deformidades osteomusculares congénitas

Q68.0 Deformidade congénita do musculo esternocleidomastoideu

Contratura do (musculo) esternocleidomastoideu
Torcicolo congénito (esternomastoideu)
Tumor (congénito) esternomastoideu
Q68.1 Deformidade congénita da mao
M&o em espada (congénita)
Mao em péa congénita
Q68.2 Deformidade congénita do joelho
Joelho recurvado congénito

35



Declaracao de Nascido Vivo: Campo 34 - Manual de Anomalias Congénitas

Luxagao congénita do joelho
Q68.3 Encurvamento congénito do fémur
Q68.4 Encurvamento congénito da tibia e da perdnio [fibula]
Q68.5 Encurvamento congénito de ossos longos ndo especificados do membro inferior
Q68.8 Outras deformidades osteomusculares congénitas

Q69 - Polidactilia

e Malformacao congénita caracterizada pela presenca de um digito extra-numerario ou apéndice digitiforme
nos pés e ou nas Maos.

e Polidactilia pbs-axial: o digito extranumerario se encontra no eixo ulnar ou fibular.

e Polidactilia pré-axial: o digito extranumerario se encontra no eixo radial ou tibial.

Q69.0 Dedo(s) da méo supranumerario(s)
Q69.1 Polegar(es) supranumerario(s)
Q69.2 Artelho(s) supranumerario(s)
Halux supranumerario
Q69.9 Polidactilia ndo especificada
Dedo(s) ou artelho(s) supranumerario(s) SOE

Polidactilia pré-axial e pds-axial

Q70 - Sindactilia

* Malformagcao congénita caracterizada pela uniao de um ou mais dedos.
e Sindactilia simples: uniao entre os digitos s6 constituida por pele.
e Sindactilia complexa: uniao entre os digitos constituidos por pele e sinostose éssea.

e Polissindactilia: mais de dois digitos estao envolvidos na sindactilia.

Q70.0 Coalescéncia dos dedos (dedos da méo fundidos)
Sindactilia complexa dos dedos com sinostose
Q70.1 Dedos palmados
Sindactilia simples dos dedos sem sinostose
Q70.2 Coalescéncia dos artelhos (artelhos fundidos)
Sindactilia complexa dos artelhos com sinostose
Q70.3 Artelhos palmados
Sindactilia simples sem sinostose
Q70.4 Polissindactilia
Q70.9 Sindactilia ndo especificada
Coalescéncai das falanges SOE Sindactilia simples e sindactilia complexa

Defeitos por reducdao dos membros

» Os defeitos por reducao de membros sao malformagcodes congénitas caracterizadas por auséncia parcial ou
completa do membro, ou hipoplasia grave das estruturas esqueléticas dos membros. A descricao completa
da deficiéncia de um membro pode ser feita observando-se sete critérios:

1- Total ou Parcial;

2- Terminal ou Intercalar;

3- Transverso ou Longitudinal;

4- Membro Inferior ou Superior;

5- Lado Direito ou Esquerdo;

6- A descricao do osso deficiente;

7- A descricao da porgcao do osso deficiente.
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Q71 - Defeitos, por reducdao, do membro superior

e Diversidade enorme de defeitos: sempre fazer estudo radiolbgico do esqueleto. Descrever os defeitos
observados e identificados pela radiografia ao invés de fazer diagnésticos de amelia, focomelia, etc.

Q71.0 Auséncia congénita completa do(s) membro(s) superior(es)
Q71.1 Auséncia congénita do brago e do antebrago, com mao presente
Q71.2 Auséncia congénita do antebragco e da méo
Q71.3 Auséncia congénita da mao e de dedo(s)
Q71.4 Defeito de redugao longitudinal do radio
Mao em clava (congénita)
Mao radial
Q71.5 Defeito de redugao longitudinal do cubito [ulna]
Q71.6 Mao em garra de lagosta
Q71.8 Outros defeitos de redugdo do membro superior
Encurtamento congénito do(s) membro(s) superior(es)

Maos em garra de lagosta

Q71.9 Defeito por reducdo do membro superior, ndo especificado

Q72 - Defeitos, por reducao, do membro inferior

Q72.0 Auséncia congénita completa do(s) membro(s) inferior(es)
Q72.1 Auséncia congénita da coxa e da perna com pé presente
Q72.2 Auséncia congénita da perna e do pé
Q72.3 Auséncia congénita do pé e de artelho(s)
Q72.4 Defeito por reducéo longitudinal da tibia
Deficiéncia focal femoral proximal
Q72.5 Defeito por redugéo longitudinal da tibia
Q72.6 Defeito por reducéo longitudinal do perénio [fibula]
Q72.7 Pé bifido
Q72.8 Outros defeitos por redugdo do(s) membro(s) inferior(es)
Encurtamento congénito do(s) membro(s) inferior(es)
Q72.9 Defeito nao especificado por redugdo do membro inferior

Q73 - Defeitos por reducdao de membro nao especificado

Q73.0 Auséncia congénita de membro(s) ndo especificado(s)

Q73.1 Focomelia, membro(s) nao especificado(s)
e Focomelia: Malformagcao congénita caracterizada pelo desenvolvimento
defeituoso de bragos, pernas ou ambos, de modo que as maos e 0s pés sao
estreitamente ligados ao corpo.

Q73.8 Outros defeitos por redugdo de membro(s) ndo especificado(s):
Defeito por redugdo longitudinal de membro(s) nao especificado(s)
Ectromelia, Hemimelia, Redugdo SOE

Q74 - Outras malformacdes congénitas dos membros

" Focomelia

Q74.0 Outras malformagdes congénitas do(s) membro(s) superiores, inclusive da cintura escapular

Deformidade (de): Madelung, Sprengel

e Deformidade de Madelung: caracteriza-se pela curvatura do punho devido a subluxagao radio-ulnar distal ou por

hipoplasia radial.
e Deformidade de Sprengel:Caracteriza-se pela elevacao da escapula

Disostose cleidocraniana
Macrodactilia (dedos)

Ossos do carpo supranumerarios
Polegar com trés falanges
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Pseudoartrose da clavicula congénita

Sinostose radio-cubital [radio-ulnar]
Q74.1 Malformagéo congénita do joelho

Auséncia congénita de rétula

Joelho congénito: valgo, varo

Luxagao congénita da rétula [patela]

Roétula rudimentar
Q74.2 Outras malformagdes congénitas do(s) membro(s) inferiores, inclusive da cintura pélvica
Q74.3 Artrogripose congénita multipla

e Artrogripose: Defeito congénito dos membros caracterizado por contraturas, flexao e distensao.
Q74.8 Outras malformagdes congénitas especificadas de membro(s)
Q74.9 Malformacgdes congénitas ndo especificadas de membro(s)

Q75 - Outras malformac6es congénitas dos ossos do cranio e da face

e A fusdo precoce das suturas cranianas (craniossinostose) pode causar alteracdes no formato da calota
craniana sendo: braquicefalia (sutura coronal), dolicocefalia (sutura sagital), trigonocefalia (sutura
metbpica) ou plagiocefalia (sututra coronal ou lambdobide unilateral).

° Podem ser isoladas ou associadas as outras anomalias congénitas. Confirmar a fusao das suturas com
exame radiolégico.

Q75.0 Craniossinostose
Acrocefalia
Fusao imperfeita do cranio
Oxicefalia
Trigonocefalia

Q75.1 Disostose craniofacial
Doenga de Crouzon

Q75.2 Hipertelorismo

Q75.3 Macrocefalia

Q75.4 Disostose mandibulo-facial

Sindrome de:
1 Franceschetti Plagiocefalia, cranio normal, dolicocefalia e
1 Treacher Collins braquicefalia

Q75.5 Disostose 6culo-mandibular

Q75.8 Outras malformagdes congénitas especificadas dos ossos do cranio e da face
Auséncia congénita de ossos do cranio
Malformacéo congénita da fronte
Platibasia

Q75.9 Malformacgéo congénita ndo especificada dos ossos do cranio e da face

Q76 - Malformacodes congénitas da coluna vertebral e dos ossos do térax

Q76.0 Espinha bifida oculta
Q76.1 Sindrome de Klippel-Feil

¢ Klippel-Feil:Sindrome de fusao dos corpos vertebrais (cervical, toracica, tbraco-lombar ou lombar).

Q76.2 Espondilolistese congénita
Espondilolise congénita
Q76.3 Escoliose congénita devida a malformagao 6ssea congénita
Fuséo de hemivértebra ou falha de segmentagéo com escoliose
Q76.4 Outras malformagdes congénitas da coluna vertebral ndo-associadas com escoliose
Auséncia congénita de vértebra
Cifose congénita
Fusao congénita de vértebras
Hemivértebra
Lordose congénita
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Q76.5

Q76.6

Q76.7

Q76.8

Malformagéo congénita (articular)
Malformagéao da coluna vertebral
Platispondilise

Vértebra supranumeraria

Costela cervical

Costela supranumeraria cervical
Outras malformagdes congénitas das costelas
Auséncia de costela

Coalescéncia de costelas
Malformagéo de costela SOE
Costela supranumeraria
Malformagao congénita do esterno
Auséncia congénita do esterno
Externo bifido

Outras malformagdes congénitas dos ossos do térax
Q76.9 Malformacéo congénita ndo especificada dos ossos do térax
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Q77 - Osteocondrodisplasia com anomalias de crescimento dos 0ossos longos e da coluna vertebral

e Estes quadros sao quase sempre de causa genética e o estudo radiolbégico do esqueleto é fundamental
para estabelecer o diagnostico.

Q77.0

Q77.1
Q77.2

Q77.3

Q77.4

Q77.5

Q77.6

Q77.7

Acondrogenesia
Hipocondrogenesia

Nanismo tanatoférico
Sindrome das costelas curtas

Displasia toracica asfixiante (sindrome de Jeune)

Condrodisplasia puntacta
Acondroplasia
Hipocondroplasia
Osteosclerose congénita
Displasia diastréfica

Displasia condroectodérmica
Sindrome de Ellis-van Creveld
Displasia espondiloepifisaria

Q77.8 Outras osteocondrodisplasias com anomalias do crescimento dos ossos longos e da coluna vertebral

Q77.9 Osteocondrodisplasia ndo especificada com anomalias do crescimento dos 0ssos longos e da coluna vertebral

Q78 -

Q78.0

Q78.1

Q78.2

Q78.3

Q78.4

Q78.5

Q78.6

Q78.8

Outras osteocondrodisplasias

Osteogénese imperfeita

Fragilidade éssea

Osteopsatirose

Displasia poliostética fibrosa

Sindrome de Albright(-McCune)(-Stemberg)
Osteopetrose

Sindrome de Albers-Schénberg

Displasia diafisaria progressiva

Sindrome de Camurati-Engelman
Encondromatose

Doenga de Ollier

Sindrome de Maffucci

Displasia metafisaria

Sindrome de Pyle

Exostoses congénitas multiplas

Aclasia diafisaria

Outras osteocondrodisplasias especificadas
Osteopoiquilose

39



Declaracao de Nascido Vivo: Campo 34 - Manual de Anomalias Congénitas

Q78.9 Osteocondrodisplasia ndo especificada
Condrodistrofia SOE
Osteodistrofia SOE

Q79 - Malformac6es congénitas do sistema osteomuscular nao classificadas em outra parte

Q79.0 Hérnia diafragmatica congénita

e Malformagcéao congeénita caracterizada por herniacao de visceras abdominais para o interior da caixa toracica,
devido aodefeito do diafragma.

Q79.1 Outras malformagdes congénitas do diafragma
Auséncia de diafragma
Eventragao do diafragma
Malformagéo congénita do diafragma SOE
Q79.2 Exonfalia

Onfalocele

e Malformagao congeénita caracterizada pela herniacao de estruturas da cavidade abdominal através de um defeito
da parede abdominal na insercao do cordao umbilical, revestida por um saco membranoso constituido por peritonio
e amnio.

Q79.3 Gastrosquise

* Malformagao congénita caracterizada por um defeito da parede abdominal tipicamente localizado no lado
direito do cordao umbilical no qual algca intestinal e outros conteldos viscerais estao herniados através da parede
abdominal aberta, sem revestimento da membrana.

Q79.4 Sindrome do abdome em ameixa seca (“Prune belly syndrome™)

e Malformagcao congénita complexa caracterizada pela deficiéncia da musculatura abdominal anterior, anomalias
do trato urinario e criptorquidia bilateral. Podem estar presentes defeitos ortopédicos e do trato alimentar.

Q79.5 Outras malformagdes congénitas da parede abdominal
Q79.6 Sindrome de Ehlers-Danlos
Q79.8 Outras malformagdes congénitas do sistema osteomuscular
Amiotrofia congénita
Bandas constritivas congénitas
Encurtamento congénito de tendédo
Musculo supranumerario
Sindrome de Poland
Q79.9 Malformacéo congénita nao especificada do sistema osteomuscular

Bandas constrictivas
(amniética)

~ Gastrosquise

“Pru ne-belly '

Onfalocele

40



Q80 aQ89 Outras Malformacdes Congénitas

Q80 - Ictiose congénita -

Q80.0 Ictiose vulgar

Q80.1 Ictiose ligada ao cromossomo X

Q80.2 Ictiose lamelar

Q80.3 Eritrodermia ictiosiforme bulhosa congénita
Q80.4 Feto arlequim

Q80.8 Outras ictioses congénitas

Q80.9 Ictiose congénita ndo especificada

Q81 - Epidermdlise bolhosa
Q81.0 Epidermdlise bolhosa simples
Q81.1 Epidermdlise bolhosa letal
Sindrome de Herlitz
Q81.2 Epidermdlise bolhosa distréfica
Q81.8 Outras epidermolises bolhosas
Q81.9 Epidermdlise bolhosa néo especificada

Q82 - Outras malformacdes congénitas da pele

e Nevos pigmentados: descrever cor, tamanho, numero,
consideradas menores, sao muito freqiientes.

Q82.0
Q82.1
Q82.2
Q82.3
Q82.4
Q82.5
Q82.8

Linfedema hereditario

Xeroderma pigmentoso

Mastocitose

Incontinentia pigmenti

Displasia ectodérmica (anidrética)

Nevo ndo-neoplasico congénito

Outras malformagdes congénitas especificadas da pele
Acrocordon

Anomalias dos dermatoglifos

Ceratose folicular [Darier-White]

Ceratose palmo-plantar herdada

Cutis laxa (hipereléastica)

Pénfigo familiar benigno [Hailey-Hailey]

Pregis palmares anormais

Q82.9 Malformacgéo congénita ndo especificada da pele

Q83 - Malformacdes congénitas da mama
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Incontinentia pigment

distribuicdo. Em geral as anomalias congénitas

e Mama extra-numeraria: descrever localizacao e niumero: sao muito freqiientes.

Q83.0
Q83.1

Auséncia congénita da mama com auséncia do mamilo
Mama supranumeraria

Mama acesséria

Auséncia de mamilo

Mamilo acessério

Mamilo supranumerario

Outras malformagdes congénitas da mama

Hipoplasia maméria

Malformacgéo congénita ndo especificada da mama

Q83.2
Q83.3

Q83.8

Q83.9
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Q84 - Outras malformacdes congénitas do tegumento

Q84.0 Alopécia congénita
Atricose congénita
Q84.1 Alteragdes morfoldgicas congénitas dos cabelos ndo classificadas em outra parte
Cabelos em conta
Monilétrix
Pili annulati
Q84.2 Outras malformagdes congénitas dos cabelos
Hipertricose congénita
Lanugo persistente
Malformagdes congénitas dos cabelos SOE
Q84.3 Anoniquia
Q84.4 Leuconiquia congénita
Q84.5 Hipertrofia e alargamento das unhas
Onicauxia congénita
Paquioniquia
Q84.6 Outras malformagdes congénitas das unhas
Malformagéo congénita das unhas SOE
Q84.8 Outras malformagdes congénitas especificadas do tegumento
Aplasia congénita da cutis
Q84.9 Malformagéo congénita ndo especificada do tegumento

Q85 - Facomatoses nao classificadas em outra parte

Q85.0 Neurofibromatose (ndo-maligna)
Doenga de von Recklinghausen
Q85.1 Esclerose tuberosa
Doenga de Bourneville
Epiloia
Q85.8 Outras facomatoses néo classificadas em outra parte
Sindrome de:
Peutz-Jeghers
Sturge-Weber(-Dimitri)
von Hippel-Lindau
Q85.9 Facomatose nédo especificada

e Termo genérico para um grupo de doengas hereditarias caracterizadas por hamartomas envolvendo tecidos
multiplos.

e Hamartoma : Anomalia focal que se assemelha a um neoplasma, mas resulta do desenvolvimento defeituoso em
um o6rgao.

Hamartose SOE

Sl’ndrdme de Stué;Weber

Q86 - Sindromes com malformag¢des congénitas devidas a causas exdgenas conhecidas, nao
classificadas em outra parte

e Na descricao das sindromes observar recomendagcoes do topico 2 deste manual.

Q86.0 Sindrome fetal alcodlico (dismorfico)
Q86.1 Sindrome fetal devida a hidantoina
Sindrome de Meadow
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Q86.2 Dismorfismo devido ao Warfarin
Q86.8 Outras sindromes com malformagdes congénitas
devidas a causas exdgenas conhecidas

Q87 - Outras sindromes com malformacdes congénitas que acometem multiplos sistemas

Q87.0 Sindromes com malformagdes congénitas afetando predominantemente o aspecto da face
Acrocefalopolissindactilia
Acrocefalossindactilia [Apert]
Ciclopia
Rosto de assobio
Sindrome (de):
criptoftalmica
Goldenhar
Moebius
oro-facio-digital
Robin
Q87.1 Sindromes com malformagdes congénitas associadas predominantemente com nanismo
Sindrome de:
Aarskog
Cockayne
De Lange
Dubowitz
Noonan
Prader-Willi
Robinow-Silverman-Smith
Russell-Silver
Seckel
Smith-Lemli-Opitz
Q87.2 Sindromes com malformagdes congénitas afetando predominantemente os membros
Sindrome de:
Holt-Oram
Klippel-Trenaunay-Weber
rétula em unha

Rubinstein-Taybi Sirenomelia
Sirenomelia
trombocitopenia com auséncia de radio
Q87.3 Sindromes com malformagdes congénitas com hipercrescimento precoce
Sindrome de:
Beckwith-Wiedermann
Sotos
Weaver
Q87.4 Sindrome de Marfan
Q87.5 Outras sindromes com malformagdes congénitas com outras alteragcdes do esqueleto
Q87.8 Outras sindromes com malformagdes congénitas especificadas, nao classificadas em outra parte
Sindrome de:
Alport
Laurence-Moon-Bardet-Bied|
Zellweger
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Q89 - Outras malformacdes congénitas nao classificadas em outra parte

Q89.0 Malformacdes congénitas do bago
Asplenia (congénita)
Esplenomegalia congénita
Q89.1 Malformagdes congénitas das supra-renais
Q89.2 Malformacdes congénitas de outras glandulas endécrinas
Cisto tireoglosso
Persisténcia do canal tireoglosso
Malformacéo congénita da tiredide ou da paratiredide
Q89.3 Situs inversus
Dextrocardia com situs inversus
Disposigao atrial em espelho com situs inversus
Situs inversus ou transversus:
abdominal
toracico
Transposigdo das visceras:
abdominais
toracicas
Q89.4 Reunido de gémeos
Craniopago
Dicéfalo
Monstro duplo
Pigépago
Toracopago
Q89.7 Malformacdes congénitas multiplas, ndo classificadas em outra parte
Q89.8 Outras malformagdes congénitas especificadas
Q89.9 Malformacgdes congénitas nao especificadas
Anomalia congénita SOE
Deformidade congénita SOE

Q90a Q99 Anomalias cromossémicas nao classificadas em outra parte

Anomalias Cromossomicas

* O genoma humano é formado por 46 cromossomos, sendo 22 pares de autossomos e 1 par de
cromossomos sexuais (46,XX no sexo feminino e 46,XY no sexo masculino).

* As anomalias cromossbmicas sao causas importantes de defeitos congénitos no recém-nascido. Podemos
encontrar alteracdes tanto no nimero quanto na estrutura dos cromossomos.

¢ A incidéncia global de anomalias cromossémicas em neonatos é cerca de 1 em 160 nascimentos.
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Q90 - Sindrome de Down

¢ A Sindrome de Down é caracterizada por um conjunto de anomalias menores e maiores que definem o
quadro clinico.

Q90.0 Trissomia 21, ndao-disjuncdo meidtica

Q90.1 Trissomia 21, mosaicismo (ndo-disjungdo mitética)
Q90.2 Trissomia 21, translocagédo

Q90.9 Sindrome de Down néo especificada
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Sindrome de Down

Q91 - Sindrome de Edwards e Sindrome de Patau

Q91.0 Trissomia 18, ndo-disjuncdo meidtica

Q91.1 Trissomia 18, mosaicismo cromossomico (ndo-disjungdo mitética)
Q91.2 Trissomia 18, translocagéo

Q91.3 Sindrome de Edwards néo especificada

Q91.4 Trissomia 13, ndo-disjuncdo meidtica

Q91.5 Trissomia 13, mosaicismo cromossoémico (ndo-disjungdo mitética)
Q91.6 Trissomia 13, translocagéo

Q91.7 Sindrome de Patau nao especificada
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Q92 - Outras trissomias e trissomias parciais dos autossomos, néo classificadas em outra parte

Q92.0 Trissomia de um cromossomo inteiro, ndo-disjuncdo meidtica
Q92.1 Trissomia de um cromossomo inteiro, mosaicismo cromossémico (ndo-disjungdo mitética)
Q92.2 Trissomia parcial major
Duplicagéo de brago completo ou de mais
Q92.3 Trissomia parcial minor
Duplicagdo de menos de brago completo
Q92.4 Duplicagdes vistas somente na prometafase
Q92.5 Duplicagdo com outros rearranjos complexos
Q92.6 Cromossomos marcadores suplementares
Q92.7 Triploidia e poliploidia
Q92.8 Outras trissomias especificadas e trissomias parciais dos autossomos
Q92.9 Trissomia e trissomia parcial ndo especificada dos autossomos

Q93 - Monossomias e delecdes dos autossomos, nao classificadas em outra parte

Q93.0 Monossomia de cromossomo inteiro, ndo-disjungdo meidtica
Q93.1 Monossomia de cromossomo inteiro, mosaicismo cromossdmico (ndo-disjungdo mitotica)
Q93.2 Cromossomo substituido por anel ou dicéntrico

Q93.3 Delegéo do brago curto do cromossomo 4
Sindrome de Wolff-Hirschorn

Q93.4 Delegéo do brago curto do cromossomo 5
Sindrome do grito do gato (“cri-du-chat”)

Q93.5 Outras delegdes parciais de cromossomo
Sindrome de Angelman

Q93.6 Delegoes vistas somente na prometéfase

Q93.7 Delegdes com outros rearranjos complexos

Q93.8 Outras delegdes dos autossomos

Q93.9 Delegbes nao especificadas dos autossomos

Sindrome de Cri-du-chat

Q95 - Rearranjos equilibrados e marcadores estruturais, nao classificados em outra parte

Q95.0 Translocagao ou inser¢éo equilibrada em sujeito normal
Q95.1 Inversado cromossOmica em sujeito normal

Q95.2 Rearranjo autossémico equilibrado em sujeito anormal

Q95.3 Rearranjo sexual/autossémico equilibrado em sujeito anormal
Q95.4 Sujeito com marcador de heterocromatina

Q95.5 Sujeito com sitio autossémico fragil

Q95.8 Outros rearranjos e marcadores equilibrados

Q95.9 Rearranjos e marcadores equilibrados néo especificados
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Q96 - Sindrome de Turner

Q96.0 Cariotipo 45, X
Q96.1 Cariétipo 46, X iso (Xq)

Q96.2 Cari6tipo 46, X com cromossomo
sexual anormal, salvo iso (Xq)

Q96.3 Mosaicismo cromossémico, 45,
X/46, XX ou XY

Q96.4 Mosaicismo cromossémico, 45,
X/outra(s) linhagens celular(es)
com cromossomo sexual
anormal

Q96.8 Outras variantes da sindrome de
Turner

Q96.9 Sindrome de Turner ndo
especificada

Sindrome de Turner

Q97 - Outras anomalias dos cromossomos sexuais, fenotipo feminino, ndo classificadas em outra

parte

Q97.0 Cariétipo 47, XXX
Q97.1 Mulher com mais de trés cromossomos X

Q97.2 Mosaicismo cromossémico, linhagens com diversos nimeros de cromossomos X

Q97.3 Mulher com cariétipo 46, XY

Q97.8 Outras anomalias especificadas dos cromossomos sexuais, fenétipo feminino

Q97.9 Anomalias ndo especificadas dos cromossomos sexuais, fenétipo feminino

Q98 - Outras anomalias dos cromossomos sexuais, fenotipo masculino, ndo classificadas em outra

parte

Q98.0 Sindrome de Klinefelter, cariétipo 47, XXY

Q98.1 Sindrome de Klinefelter, homem com mais de dois cromossomos X

Q98.2 Sindrome de Klinefelter, homem com cariétipo 46, XX
Q98.3 Outro homem com cari6tipo 46, XX

Q98.4 Sindrome de Klinefelter ndo especificada

Q98.5 Cariétipo 47, XYY

Q98.6 Homem com cromossomos sexuais de estrutura anormal
Q98.7 Homem com mosaicismo dos cromossomos sexuais

Q98.8 Outras anomalias especificadas dos cromossomos sexuais, fenétipo masculino

Q98.9 Anomalias ndo especificadas dos cromossomos sexuais, fenétipo masculino

Q99 - Outras anomalias dos cromossomos, hao classificadas em outra parte

Q99.0 Quimera 46, XX/46, XY

Quimera 46, XX/46, XY hermafrodita verdadeiro
Q99.1 Hermafrodite verdadeiro 46, XX

Disgenesia gonadal pura

46, XX com gbnadas vestigiais

46, XY com gonadas vestigiais
Q99.2 Cromossomo X fragil

Sindrome do cromossomo X fragil
Q99.8 Outras anomalias cromossémicas especificadas
Q99.9 Anomalia cromossémica néo especificada
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ANEXOS

ANEXO | : FORMULARIO DA DECLARAGAO DE NASCIDO VIVO
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! ATENCAO: ESTE DOCUMENTO NAO SUBSTITUI A CERTIDAO DE NASCIMENTO

O Registro de Nascimento é obrigatério por lei.
Para registrar esta crianga, o pai ou responsavel devera levar este documento ao cartério de registro civil.
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ANEXO Il : FLUXO DA DN PARA OS NASCIMENTOS HOSPITALARES

T e[ o

v
—‘ DN 12via (Branca) ‘

‘ DN 22via (Amarela) ‘

‘ DN 32via (Rosa) Arquivada no

Hospital

FAMILIA
CARTORIO I Arquiva a 2
Via no Cartério

Analisa a qualidade
Secretaria Municipal da Saude —» das informagoes e
arquiva a 12 via

Secretaria de Estado da Saude

Ministério da Saude
(base de dados nacional)
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