Atencao aos defeitos congénitos no Brasil:

panorama atual

Birth defects and health strategies in Brazil:

an overview

I Instituto Fernandes
Figueira, Fundag¢do Oswaldo
Cruz, Rio de Janeiro, Brasil.
2 Instituto de Medicina
Social, Universidade

do Estado do Rio de Janeiro,
Rio de Janeiro, Brasil.

Correspondéncia

D. D. G. Horovitz

Centro de Genética Médica
José Carlos Cabral

de Almeida, Instituto
Fernandes Figueira,
Fundagdo Oswaldo Cruz.
Av. Ruy Barbosa 716,

Rio de Janeiro, R]
22250-020, Brasil.
dafne@ceresgenetica.com.br

Abstract

Birth defects have increased progressively in
Brazil, shifting from the fifth to the second cause
of infant mortality from 1980 to 2000, thus
highlighting the need for specific health policy
strategies. Some governmental and nongovern-
mental actions related to birth defects in Brazil
include information services on teratogenic
agents and inborn errors of metabolism, moni-
toring of birth defects, neonatal screening and
treatment of some genetic diseases, and rubella
immunization. In addition, flour fortification
with folic acid for prevention of certain birth
defects has begun recently. Despite the impor-
tance of such initiatives, it is still difficult to
view birth defects from a comprehensive per-
spective. A specific national policy on birth de-
fects must be formulated. Active participation is
needed by the Ministry of Health, using existing
genetic services as the backbone, in order to de-
velop a regionalized, hierarchical, and func-
tional network related to birth defects in Brazil.
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Introducéao

Os defeitos congénitos vém apresentando rele-
vancia crescente como causa de sofrimento e
prejuizos a satide da populacao. Define-se co-
mo malformacgdo congénita a anomalia estru-
tural presente ao nascimento 1. Uma definicao
mais ampla seria a expressdo “defeito congéni-
to” (traducdo do inglés “birth defect”), incluin-
do toda anomalia funcional ou estrutural do
desenvolvimento do feto decorrente de fator
originado antes do nascimento, seja genético,
ambiental ou desconhecido, mesmo quando o
defeito nao for aparente no recém-nascido e s6
manifestar-se mais tarde 2.

Estudos indicam que a incidéncia geral dos
defeitos congénitos na América Latina ndo di-
fere, significativamente, daquela encontrada
em outras regioes do mundo 3. De modo geral,
pode-se considerar que nao menos de 5,0%
dos nascidos vivos apresentam alguma anoma-
lia do desenvolvimento, determinada, total ou
parcialmente, por fatores genéticos. Acrescen-
tando-se os distiirbios que se manifestam mais
tarde, como certas enfermidades cronicas de-
generativas, é ainda mais evidente o conside-
rdvel efeito que tém os fatores genéticos sobre
a saide 2.

Apesar dos fatores genéticos estarem impli-
cados em praticamente todas as doencas, co-
mo resultado de sua interacdo com o ambien-
te, o papel relativo do componente genético
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poderd ser maior ou menor 4. Dentre as doen-
¢as nas quais o componente genético é pre-
ponderante, podem ser citadas as monogéni-
cas, individualmente raras, porém acometen-
do como grupo 2,0% da populacdo geral, as
cromossdmicas, presentes em 0,7% dos nasci-
dos vivos (e em metade dos abortamentos es-
pontaneos) e as multifatoriais, responsdveis
por grande parte das malformacdes congénitas
e também por muitos problemas comuns da
vida adulta 4. Neste artigo, em alguns momen-
tos, os termos “defeito congénito” e “doenca ge-
nética” sdo usados como sin6bnimos, apesar de,
atualmente, praticamente todas as doencas se-
rem “genéticas” em algum aspecto (mesmo uma
eventual predisposicao para doenca infeccio-
sa). Na realidade, tais termos, no ambito deste
texto, referem-se as doencas monogénicas,
cromossoOmicas e as malformagdes congénitas,
nas quais o papel da genética clinica (também
utilizada como sinénimo de genética médica)
é de reconhecida importancia. No Brasil, a pra-
tica médica nessa drea teve inicio recente quan-
do comparada com outras especialidades.

Diante do exposto sobre os defeitos congé-
nitos, tivemos como objetivo determinar a re-
levancia desses no Brasil, mapeando estraté-
gias ja implementadas para sua abordagem.
Apenas apds a obtencao de tais dados, caso de-
finido que se trata de problema significativo,
poderd ser estruturada politica publica na drea.

Foi realizada uma andlise documental, to-
mando como fonte documentos oficiais emiti-
dos pelo Ministério da Satide (MS), notada-
mente portarias ministeriais e da Secretaria da
Assisténcia a Saude, resolucdes de agéncias go-
vernamentais e manuais operacionais do Mi-
nistério. A andlise dessas fontes foi executada
tendo como guia as proposi¢cdes da andlise te-
madtica 5. Paralelamente, a partir de um instru-
mento de coleta previamente elaborado e vali-
dado, lancou-se mao dos seguintes bancos de
dados disponibilizados pelo MS: Sistema de In-
formagades sobre Mortalidade (http://tabnet.da-
tasus.gov.br/cgi/sim/obtmap.htm, acessado em
31/0ut/2003) e Sistema de Informagoes Hospi-
talares (http://tabnet.datasus.gov.br/tabnet/
tabnet.htm#Morbidade, acessado em 31/Out/
2003). Procurou-se basicamente identificar: (a)
evolucao da mortalidade proporcional por
causas em menores de um ano entre 1980 e
2000; (b) permanéncia hospitalar de pacientes
entre 0 a 19 anos; (c) mortalidade hospitalar
para esse mesmo grupo etdrio e; (d) correlacées
desses dados com o capitulo XVII da Classifica-
¢do Internacional de Doencas (CID) 6 (“malfor-
macgoes congénitas, deformidades e anomalias
cromossémicas”).
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Finalmente, com o objetivo de localizar ou-
tras acgoes relacionadas aos defeitos congénitos
no Brasil, foram utilizadas informacoes obtidas
através de um questiondrio fechado enviado
aos servicos de genética médica brasileiros 7,
notadamente aquelas relacionadas a linhas de
pesquisa/projetos extramurais. Foi confeccio-
nada planilha no programa Excel, sendo tabu-
ladas todas as informacdes colhidas de modo a
ter-se um mapa das principais caracteristicas
dos servicos, em especial, quanto a: (a) oferta,
(b) distribuicdo geogréfica, (c) financiamento,
(d) caracteristicas do atendimento, (e) linhas
de pesquisa e (f) projetos extramurais. Uma
vez sinalizada a existéncia de atendimentos es-
pecificos (diferenciados da rotina de atendi-
mento clinico dos servicos de genética), solici-
tou-se informacao adicional sobre os mesmos.
Os dados assim coletados foram analisados in-
ter e intra fontes e depois cruzados com a pro-
ducdo atual de literatura sobre defeitos congé-
nitos e natureza dos servicos a eles dirigidos.

Para melhor expor e discutir os resultados
obtidos, subdividiu-se o presente artigo em
trés secoes. A primeira aborda o crescente im-
pacto dos defeitos congénitos na satde, ilus-
trados pelos levantamentos da evolucao das
causas proporcionais de mortalidade e do peso
dos defeitos congénitos na morbidade hospita-
lar no Brasil. A segunda secdo mostra as acoes
disponiveis no pais relacionadas aos defeitos
congénitos (governamentais e ndo-governa-
mentais); tais acdes incluem monitorizagao
dos defeitos congénitos, informacdes sobre te-
ratégenos e erros metabdlicos, triagem neona-
tal, tratamento de doencgas genéticas e medi-
das preventivas para defeitos congénitos espe-
cificos. Finalmente, na dltima secao, sao teci-
das consideragdes acerca das informacoes ob-
tidas e, apresentadas propostas para elabora-
¢do de politica de satde voltada para os defei-
tos congénitos.

Defeitos congénitos
e seu impacto na saude

A mortalidade infantil € um importante indica-
dor de saiide de um pais ou comunidade, por
estar associado a fatores como satide materna,
qualidade e acesso a servicos de satide, condi-
¢Oes sécio-econdmicas e préticas de satide pu-
blica. Quando estratificadas as causas de mor-
talidade infantil, observa-se, em varias regides
do mundo, uma diminuicdao na taxa total de
6bitos no grupo, em especial, nas causas infec-
ciosas; como resultante, a proporcao de mor-
tes atribuiveis as malformacdes congénitas vem



aumentando 89. Outro dado relacionado as ano-
malias congénitas, além da mortalidade, é a
maior morbidade, definida como risco para o
desenvolvimento de complicac¢des clinicas, in-
cluindo nimero de internacgées e gravidade
das intercorréncias. A maioria das doencas nao-
infecciosas, maior causa dos 6bitos em nacoes
desenvolvidas, provavelmente tém um compo-
nente genético 10,11,

Também, no Brasil, em hospitais de refe-
réncia, as malformagdes congénitas assumem
papel importante na morbidade e mortalidade.
No Instituto Fernandes Figueira (IFF), Funda-
¢ao Oswaldo Cruz (FIOCRUZ), Rio de Janeiro,
de janeiro de 1999 a julho de 2003, malforma-
¢ao congeénita foi um dos trés diagnésticos prin-
cipais codificados na internagdo em 37,0% das
admissodes hospitalares pedidtricas. A mortali-
dade hospitalar, no grupo com malformacao,
foi 9,8%, o dobro daquela do grupo sem mal-
formacao 12. Em 1986, 13,4% de um grupo de
pacientes acompanhados pelo servico de ge-
nética da Fundacao Faculdade Federal de Cién-
cias Médicas de Porto Alegre, Rio Grande do
Sul, faleceram, numa proporgao quase cinco
vezes superior ao grupo controle, sem defeitos
congénitos 13. Dado semelhante foi observado
na cidade de Sao Paulo, com uma mortalidade
quatro vezes maior num grupo com anomalias
congénitas quando pareado com controles sem
malformacao 14. Além da gravidade, foram do-
brados o tempo e o custo das internac¢des dos
pacientes com defeitos congénitos em relacao
aos controles 13.

Ao levantar, na base de dados do Departa-
mento de Informdtica do SUS (DATASUS - http:
//tabnet.datasus.gov.br/tabnet/tabnet.
htm#Morbidade), as informacdes relacionadas
a malformacgdes congénitas, observa-se que a
mortalidade hospitalar, em 2002, na faixa etd-
ria pedidtrica (0 a 19 anos), foi de 1,13%, pas-
sando para 3,33% quando o capitulo CID do
diagnéstico era o XVII (“malformacgoes conge-
nitas, deformidades e anomalias cromossémi-
cas”). Na faixa de menores de um ano, a morta-
lidade hospitalar foi 3,59%, sendo 9,99% em
casos com malformacao. Ainda neste levanta-
mento, a permanéncia hospitalar média, em
caso de malformacao, foi de 5,7 dias, contra
uma média de 4,5 dias. No quesito custo, o da-
do é ainda mais significativo, com valor esti-
mado em R$ 1.168,93 nas internacdes com mal-
formacgao congénita, contra um valor médio
das AIH (Autorizacdo de Internacdo Hospita-
lar) de R$ 365,74.

Além da alta morbi-mortalidade, outra pro-
blemdtica envolvida em tais patologias é a cro-
nicidade. O individuo com doenca croénica ne-
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cessita de tratamento continuo, implicando em
altos custos. A estimativa de custo-vida médio
por crianca para as anomalias congénitas deve
compreender, além do tratamento médico, ser-
vigos do desenvolvimento (como fisioterapia,
fonoaudiologia, terapia ocupacional), educa-
cdo especial ou inclusiva, perda da produtivi-
dade por incapacidade ou morte e perda na ar-
recadacdo salarial familiar do responsavel pe-
los cuidados da crianca 15. A esse cdlculo deve-
riam também ser adicionados os custos psicos-
sociais, como trauma psicolégico da familia e
dificuldades de adaptacao a sociedade “nor-
mal”, inclusive com grande risco de desestru-
turacao familiar.

Através dos dados computados pelo MS, no
banco de dados do Sistema de Informagoes so-
bre Mortalidade, pode ser observada a evolu-
¢do das causas de mortalidade infantil desde
1980. A Figura 1 apresenta graficamente a evo-
lucao da mortalidade proporcional entre os
menores de um ano nos cinco principais gru-
pos de causa de 6bito entre os anos de 1980 e
2000 no Brasil.

Quando excluidas e redistribuidas propor-
cionalmente as causas mal definidas, as causas
perinatais eram a principal causa de mortali-
dade infantil no Brasil em 1980, responsdveis
por 38,0% dos 6bitos em menores de um ano,
ocupando as anomalias congénitas a quinta
posicao, com 5,0% do total. Em 1990, o perfil
comec¢ou a mudar, notando-se uma reducdo
proporcional nas causas infecciosas e nutricio-
nais, passando as anomalias congénitas para
8,0% e quarta causa. No ultimo ano avaliado
(2000), as diferencas foram bastante significa-
tivas, com grande reduc¢ao proporcional dos
6bitos por causas infecciosas e respiratdrias,
que passaram para menos de 10,0%, assumin-
do as malformacoes congénitas a segunda po-
sicao, como causa de 13,0% dos 6bitos em me-
nores de um ano. Essas estatisticas referentes
aos defeitos congénitos e mortalidade infantil
no Brasil podem ser classificadas como sur-
preendentes, considerando sua magnitude e a
total auséncia de politicas governamentais re-
lacionadas a prevencdo e ao manejo desse gru-
po de problemas.

Acébes ja existentes no Brasil
relacionadas aos defeitos congénitos

A seguir, serdo descritos alguns programas es-
peciais relacionados aos defeitos congénitos.
Trata-se, na maioria, de iniciativas isoladas, al-
gumas organizadas por grupos técnicos ou ser-
vicos de genética, preocupados com questdes
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Figura 1

Evolugdo do niimero de ébitos por grupo de causa de mortalidade em menores de um ano de 1980 a 2000 no Brasil.
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Fonte: Sistema de Informagées sobre Mortalidade, acessado através do DATASUS (http://www.datasus.gov.br).

pontuais; outras, muitas vezes, oriundas de pres-
soes exercidas por grupos de pacientes, de-
mandando diagnéstico ou tratamento, refletin-
do a auséncia do Estado nas formulacdes. Tais
programas sinalizam uma timida apresentacao
da questdo dos defeitos congénitos na agenda
de politicas publicas.

Respostas ndo-governamentais

aos defeitos congénitos

e Estudo Colaborativo Latino-Americano
de Malformagées Congénitas (ECLAMC)

O ECLAMC existe desde 1967 e é reconhecido
como centro colaborador da Organizacdo Mun-
dial da Satide (OMS) para a prevencao das mal-
formacoes congénitas. Trata-se de um estudo
epidemiolégico voluntdrio, de base hospitalar,
que congrega profissionais dedicados ao estu-
do das anomalias congénitas na América Lati-
na. O espirito colaborativo, guiado por uma re-
gulamentacao operacional, assegura a unifor-
midade das avaliacoes, necessdrias para a com-
parabilidade dos dados registrados nos vdrios
centros 16,

O programa € dedicado a investigacao dos
defeitos congénitos, suas freqiiéncias e fatores
de risco, com o objetivo de preveni-los, promo-
vendo as agdes de salide pertinentes 17. Segun-
do Salzano 18, trata-se do programa de monito-
ramento das malformacg6es congénitas mais
importante em nosso meio.
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e Sistemas de Informac&o sobre
Agentes Teratogénicos (SIATs)

Define-se como agente teratogénico qualquer
substancia, organismo, agente fisico ou estado
de deficiéncia que, estando presente durante a
vida embriondria ou fetal, produz uma altera-
¢do na estrutura ou funcao da descendéncia.
Considerando a amplitude da bibliografia so-
bre teratogenicidade e necessidade constante
de atualizacdo, servicos especializados para
fornecimento desse tipo de informacao a mé-
dicos e pacientes foram criados a partir da dé-
cada de 80 em paises da Europa e América do
Norte 19.

Em 1990, o SIAT (Sistema Nacional de In-
formacao sobre Agentes Teratogénicos) foi im-
plantado no Servigo de Genética Médica do Hos-
pital de Clinicas de Porto Alegre (HCPA) da Uni-
versidade Federal do Rio Grande do Sul (UFRGS),
tendo sido o primeiro desta natureza a operar
na América Latina. Seus objetivos principais
sdo a prevencao do aparecimento de defeitos
congénitos na espécie humana decorrentes de
exposicoes ambientais e o aprofundamento de
conhecimentos sobre teratogénese em huma-
nos. O servico, destinado a gestantes e médicos
de diversas especialidades, opera através de
contato telefénico gratuito, fax ou internet, for-
necendo informacdes sobre exposicoes de mu-
lheres gravidas a agentes quimicos, fisicos e
biolégicos. O SIAT atua também na investiga-
¢do da teratogenicidade de agentes ambientais,



através do seguimento e observacao do final de
todas as gestagoes submetidas a consultas 19.

Outros SIATs foram criados posteriormente
no Brasil, estando atualmente em operacao ser-
vicos semelhantes no Rio de Janeiro, Sao Paulo,
Campinas e Salvador 7.

e Servico de Informacgdes sobre
Erros Inatos do Metabolismo (SIEM)

Essa iniciativa pioneira foi implantada em 2001,
no HCPA/UFRGS, centro de referéncia nacional
para erros inatos do metabolismo. O objetivo do
servico € apoiar médicos e profissionais de sau-
de em situacdes que envolvam suspeita clinica
de erros metabdlicos, patologias raras e pouco
conhecidas, mesmo entre esses profissionais 20.

O SIEM pode ser contactado através de li-
gacao telefonica gratuita, sendo fornecidas
orientagdes relativas a conduta clinica e labo-
ratorial recomendadas para cada caso. O servi-
¢o disponibiliza informacd6es para médicos de
diversas especialidades em qualquer regidao do
Brasil, contribuindo para o diagndstico e insti-
tuicdo precoce de terapéutica.

Respostas governamentais
aos defeitos congénitos

e Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN)

A partir de 1990, comecaram a surgir leis rela-
cionadas a triagem neonatal 21,22, culminando
com o PNTN em 2001 23,24, Tal programa foi
iniciado com a triagem da fenilcetonuria e do
hipotireoidismo congénito, doencas que levam
a retardo mental grave quando nao tratadas
precocemente, e cujos diagndsticos e institui-
¢ao precoce de tratamento permitem o desen-
volvimento adequado da crianca afetada.

O PNTN considera que as doencas a serem
triadas devem seguir como critérios o fato de
ndo apresentarem manifestacdes clinicas pre-
coces, permitirem a deteccao precoce por meio
de testes seguros e confidveis, serem amenizd-
veis mediante tratamento, serem passiveis de
administracdo em programas com logistica de-
finida e terem uma relagao custo beneficio
economicamente vidvel e socialmente aceitd-
vel 23,24, Ao ser instituido o PNTN no ambito do
Sistema Unico de Satide (SUS), foi recomenda-
da a triagem para as seguintes doencas: fenil-
cetontria (PKU), hipotireoidismo congénito
(HC), doenca falciforme e outras hemoglobi-
nopatias (DF) e fibrose cistica (FC), de acordo
com as fases de implantagdo (Fase I: PKU e HC;
Fase II: PKU, HC e DF; Fase III: PKU, HC, DF e
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FC). Os servicos de referéncia seriam cadastra-
dos como “Referéncia em Triagem Neonatal /
Acompanhamento e Tratamento de Doengas
Congénitas”, devendo garantir a realizacao da
triagem, confirmacdo diagndstica e adequado
acompanhamento e tratamento dos pacientes
triados.

As experiéncias dos programas de triagem
neonatal mostram dados importantes, como a
possibilidade de cobertura com qualidade e agi-
lidade, com integracdo entre rede bdsica e cen-
tro de referéncia 25 (Botler J. Comunicacao pes-
soal; 2002). Como regra primordial, a triagem
neonatal deveria estar baseada em laboratérios
regionais de referéncia (ndo necessariamente
em todos os estados da unido) com supervisao
estadual (ou regional) integrada a rede prima-
ria e com suporte clinico de centros de referén-
cia; a supervisao global deveria ficar sob res-
ponsabilidade do grupo técnico de assessora-
mento em triagem neonatal, instituido pela Se-
cretaria de Assisténcia a Satide 24. E de interes-
se ndo apenas epidemioldgico, mas também
econdmico para o pais, analisar os resultados
dos programas nas diferentes regides brasilei-
ras, priorizando as doencgas com real indicacao
para rastreamento segundo regionalizacoes ét-
nicas, sem vinculacao aos interesses econémi-
cos ou privados para a amplia¢do indiscrimi-
nada dos testes 26. O seguimento desse modelo
permitiria a otimizac¢ao da triagem neonatal,
com deteccdo precoce dos afetados e institui-
¢ao eficaz de terapéutica, resultando em acoes
efetivas para a prevencado de complicagdes cli-
nicas e do retardo mental.

* Programas especiais do Ministério
da Saude relacionados ao tratamento
de doencas genéticas

Tratamentos de algumas doencas genéticas
vém sendo assumidos pelo MS, regulamentados
através de portarias especiais. O processo nao é
simples, sobretudo por questdes relacionadas
ao elevadissimo custo de medicamentos, mui-
tas vezes, envolvendo ac¢des judiciais ou fortes
“lobbies” por parte das familias, justificados pe-
la Constituigdo Federal, segundo a qual todos
tém direito a satide, a ser provida pelo Estado.
Ha diversos argumentos contrdrios ao go-
verno assumir certos tratamentos, principal-
mente pela caréncia de recursos da Unido e
acoes bdsicas de saide que poderiam ser im-
plementadas no lugar de tratar apenas um pa-
ciente com doenca rara. Caso utilizada a uni-
dade “anos de vida ajustados por incapacida-
de” (AVAI), nao seria justificado aos paises em
desenvolvimento o investimento em acdes de

Cad. Satde Publica, Rio de Janeiro, 21(4):1055-1064, jul-ago, 2005

1059



1060

Horovitz DDG et al.

satiide com alto custo por AVAI ganho 27. Como
argumento favoravel, pode ser utilizada a “re-
gra de resgate” (rule of rescue — Jonsen), na qual
nao se deve abandonar uma pessoa a prépria
sorte pelo alto custo de seu tratamento, se o
mesmo estd disponivel e € comprovadamente
eficaz 28. A opcdo pelo ndo tratamento também
seria incompativel com o principio da integra-
lidade, assim como com os principios consti-
tucionais da universalidade e igualdade 27.

Sao descritos abaixo dois programas do MS
para tratamento de doencas genéticas:

a) Programa de Osteogénese Imperfeita

A osteogénese imperfeita é uma doenca causa-
da por mutacdes no coldgeno tipo I, caracteri-
zada por fragilidade 6ssea e osteopenia. Os pa-
cientes apresentam multiplas fraturas que po-
dem evoluir com graves deformidades 6sseas e
limitacado funcional. O tratamento com subs-
tancias do grupo dos bifosfonatos leva a dimi-
nuicdo da reabsor¢do 6ssea e ganho de massa
ossea, diminuicao de fraturas e melhora na qua-
lidade de vida.

Em dezembro de 2001, foi publicada porta-
ria 29 autorizando o tratamento da osteogénese
imperfeita no &mbito do SUS. O IFF/FIOCRUZ,
centro de referéncia no Rio de Janeiro, iniciou,
em abril de 2002, o tratamento dos portadores
da osteogénese imperfeita com Pamidronato
Dissédico, tendo quarenta pacientes sido inse-
ridos nesse programa até maio de 2003 30. Se-
guindo-se as normas estabelecidas pela porta-
ria, outros centros poderao ser cadastrados, es-
tendendo o atendimento ao maior niimero pos-
sivel de afetados em todas as regides brasileiras.

b) Programa de Doenca de Gaucher

A doenca de Gaucher é uma doenca metabdli-
ca hereditdria, que compromete o metabolis-
mo dos lipideos; suas principais manifestacoes
sdo o aumento do figado e baco, alteracdes he-
matoldgicas e lesdes 6sseas. O tratamento de
reposicdo enzimadtica foi introduzido na prati-
ca clinica na década de 1990.

No Brasil, a Associacdo Brasileira de Porta-
dores da Doencga de Gaucher foi fundada em
1994, tendo como objetivos a divulgacao da
patologia e a obtencao do tratamento pelo SUS
para os afetados. O trajeto inicial foi bastante
tortuoso, incluindo liminares e mandatos judi-
ciais para a compra do medicamento a partir
de 1995. Atualmente, a medicacao € diretamen-
te custeada pelo MS, tendo sido, em 2002, esta-
belecidos protocolo oficial para tratamento da
doenca e centros de referéncia estaduais para
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avaliacdo, tratamento e acompanhamento dos
pacientes 31. Atualmente, a Imiglucerase é a
droga mais cara do programa de medicamen-
tos extraordindrios. Tal financiamento, contu-
do, tem possibilitado uma vida normal e pro-
dutiva para os brasileiros acometidos por essa
doenca rara.

Alguns pontos devem ser ressaltados a res-
peito dos programas terapéuticos para doen-
cas genéticas disponiveis via SUS. Tratamentos
para outros tipos de doencas metabdlicas vém
sendo desenvolvidos, muito provavelmente es-
tardo disponiveis em breve e virdo a ser requi-
sitados pelas familias e associa¢Ges de pacien-
tes. E fundamental que novos programas sigam
protocolos bem estabelecidos, a exemplo dos
disponiveis atualmente. Aliadas as questdes te-
rapéuticas, deverdo ser tracadas estratégias pa-
ra prevencao de novos casos, sendo essencial o
papel da genética clinica com o aconselhamen-
to genético, considerando ser essa uma das pou-
cas possibilidades de estabilizacdo dos custos
crescentes dos tratamentos 32.

e Acdes governamentais relacionadas
a prevencao e monitorizagao
dos defeitos congénitos

Além da triagem neonatal e tratamentos ja des-
critos, trés iniciativas recentes, caso efetiva-
mente implementadas, poderdo auxiliar sobre-
maneira a programacao do atendimento e pre-
vencao dos defeitos congénitos.

a) Fortificacdo da farinha com &acido félico

Os defeitos de fechamento do tubo neural sao
malformacdes de etiologia multifatorial, com
fatores genéticos e ambientais envolvidos na
sua génese. Jd estd bem estabelecida a relagao
entre a deficiéncia do dcido félico, metabolismo
materno da homocisteina e ocorréncia de mal-
formacdes desse grupo. Estudos controlados em
paises com prevaléncia aumentada de defeitos
de fechamento do tubo neural mostraram que a
suplementacao dietética com folato em mulhe-
res pouco antes e durante a fase inicial da gesta-
¢do diminui esses riscos de ocorréncia 33. Traba-
lho realizado no Chile 34 mostrou redugao de
31,0% na incidéncia de defeitos de fechamento
do tubo neural ap6s fortificacao da farinha de
trigo com 2,2mg/kg de acido félico.

A Agéncia Nacional de Vigilancia Sanitdria
(ANVISA), considerando as recomendacdes da
OMS e da Organizacao Pan-Americana da Sau-
de (OPAS) quanto a fortificacdo de produtos
alimenticios com ferro e dcido félico, regula-
mentou tal fortificacdo no Brasil 35. A partir de



junho de 2004, tornou-se obrigatdria a fortifica-
¢ao das farinhas de trigo e milho com 150mcg/
100g de 4cido folico. Assim € possivel que haja
uma diminuicao da incidéncia de defeitos de
fechamento do tubo neural no Brasil, embora
talvez a fortificacdo das farinhas apenas nao
seja suficiente, considerando, além das dimen-
sdes continentais do pais, as diversidades dos
hdbitos alimentares nas regioes. Estudos epi-
demioldégicos para aferir a real eficacia da me-
dida adotada deverdo ser programados.

b) Programa Nacional de Imunizacdes

O virus da rubéola é altamente teratogénico,
podendo levar a ébito intra-uterino e malfor-
macoes fetais, sendo a prevenc¢do da sindrome
da rubéola congénita a principal finalidade da
vacinacao contra rubéola 36. A partir da segun-
da metade da década de 1990, a vacina MMR
(anti-sarampo, caxumba e rubéola) foi intro-
duzida na faixa pedidtrica no Brasil, deslocan-
do, no entanto, o grupo mais acometido pela
rubéola de escolares/adolescentes para 20-29
anos 37, aumentando os riscos de infeccdao em
gestantes e sindrome da rubéola congénita.
Atualmente, além da infancia, é preconizada a
vacinacao seletiva de adolescentes do sexo fe-
minino e de mulheres até 49 anos no pés-parto
ou pés-aborto imediato 36. Campanhas de va-
cinacao contra rubéola em mulheres vém ocor-
rendo desde 2001 no pais. A introducao da va-
cina é uma medida bastante eficaz, embora a
vigilancia epidemiolégica permanente seja
fundamental para o controle e erradicacdo da
sindrome da rubéola congénita.

c) Campo 34 da declaracdo de nascimento

A partir de janeiro de 2000, a Declaragéo de Re-
cém-nascido Vivo (DN) — documento oficial
emitido pelas maternidades, sem o qual os pais
nao podem realizar o registro civil — conta com
um novo campo de preenchimento, o Campo
34 38, Tal item permite que sejam registradas as
anomalias congénitas apresentadas ao nasci-
mento de forma sistematica.

Informacéao de teor semelhante aquela pos-
sivel de obter-se com o Campo 34 inexiste na
maioria dos paises, e tais dados podem vir a ser
de grande valia para a monitorizacao e preven-
¢ao dos defeitos congénitos no Brasil. O campo
nao é de preenchimento obrigatério, embora
conte com a questdo presenca ou nao de mal-
formacao congénita juntamente com espaco
para sua descricdo e classificacdo da anomalia
segundo o CID-10 6, possibilitando um registro
bastante completo dessas alteracoes.
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Levantamento realizado na cidade de Porto
Alegre, cruzando dados do Sistema de Nascidos
Vivos com 6bitos cuja causa basica foi uma
malformacao congénita, registrados no Siste-
ma de Informacgao de Mortalidade, mostrou um
sub-registro de 60,7% para as malformacodes
congénitas na declaracao de nascimento 39. Es-
se dado é fundamental para alertar para a sub-
utilizacao do Campo 34; sua introducao ape-
nas serd relevante para programas relaciona-
dos aos defeitos congénitos caso seja imple-
mentado de forma efetiva, com o reconheci-
mento da importancia do dado. Na cidade de
Porto Alegre, o interesse da municipalidade,
aliado a um servico de referéncia em genética
clinica com experiéncia em monitoramento de
defeitos congénitos, fez surgir um programa de
atendimento a criancas com defeitos congéni-
tos 40. Programas semelhantes poderdo vir a
ser desenvolvidos em todo o pais, aliados a um
registro nacional. A implementacao efetiva do
Campo 34 permitird ndo apenas o conheci-
mento da realidade brasileira relacionada aos
defeitos congénitos, como uma melhor progra-
macao de acdes de saide para atendimento e
prevencao.

Consideragdes finais

Uma politica visando as anomalias congénitas
é urgente, conforme ja demonstrado pela sua
crescente importancia. E evidente que as en-
fermidades genéticas e os defeitos congénitos
incidem significativamente na satide de nossa
populacdo, acentuando-se, ainda mais, a me-
dida que o desenvolvimento s6cio-econdémico
e sanitdrio favorecer a diminuicao das enfermi-
dades infecciosas e nutricionais 2.

Segundo a OMS 32, para o melhor atendi-
mento aos defeitos congénitos, deve haver uma
modificacdo no padrdo dos servigos de satide
necessdarios para o atendimento da populacao,
desviando o foco de doencas agudas para o ma-
nejo de problemas cronicos e de programas ver-
ticais para sistemas integrados de ateng¢do pri-
madria. Tal modificacdo passa a ser especial-
mente necessdria quando a queda da mortali-
dade infantil atinge patamar abaixo de 40-50/
1.000. Com tais cifras, um niimero significativo
de criancas com condicdes potencialmente in-
capacitantes, que morreriam sem diagndstico,
nao apenas sobrevivem, como passam a ser diag-
nosticadas e a necessitar de intervencdes mé-
dicas e de suporte ao longo da vida. Segundo o
Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica
(IBGE. Tdbua Completa de Mortalidade — Am-
bos os Sexos — 2001 — Brasil. http://www.ibge.

Cad. Satde Publica, Rio de Janeiro, 21(4):1055-1064, jul-ago, 2005

1061



1062

Horovitz DDG et al.

gov.br/home/estatistica/populacao/tabuade-
vida/textoambossex0s2001.shtm, acessado em
09/0ut/2003), a mortalidade infantil no Brasil,
em 2001, foi de 32,6/1.000, ja indicando a ne-
cessidade de introducdo na agenda de um en-
foque especifico para a ateng¢ao, suporte, trata-
mento e prevencao dos defeitos congénitos.
Apesar do enorme progresso registrado du-
rante a Ultima década nos métodos de diagnoés-
tico, prevencao e tratamento das enfermidades
genéticas, uma abordagem racional para a ques-
tao dos defeitos congénitos dependeria menos
de tecnologia e mais de planejamento. Ao ana-
lisar o sistema politico de satide no pafs, € pos-
sivel observar, de forma absolutamente clara, o
nao reconhecimento “oficial” da problemaética
dos defeitos congénitos frente a insuficiéncia
da resposta governamental a questao. Embora
os dados estejam facilmente disponiveis nas
bases de dados da saude, é possivel que os mes-
mos ainda ndo tenham vindo a tona devido a
nao sensibiliza¢do especifica do corpo técnico
do MS. Ac¢des, no Brasil, principalmente no
sentido da organizacado do atendimento inicial,
diagndstico, exames complementares, estraté-
gias de tratamento disponiveis e estabelecimen-
to de rotinas de acompanhamento a longo pra-
zo sao recomendadas. Também é fundamental
ser mencionado o papel da prevencao, através
de campanhas educativas e da ampliacdao do
acesso ao aconselhamento genético. Finalmen-
te, porém ndao menos importante, a educagdo e
a sensibilizacdo nao apenas do publico, como
também dos profissionais de satide aos defei-
tos congénitos deverdo ser estimuladas.
Conforme ja mostrado, o processo de en-
trada na agenda da questao dos defeitos con-
génitos vem ocorrendo de forma lenta e timi-
da. Embora algumas ag¢des ja tenham sido bem
implementadas, um ponto crucial para a abor-
dagem da questdo como um todo nao vem sen-
do contemplado: a organizagdo da rede de ser-
vicos em genética. Na América Latina, desde a
década de 70, foram criados servigos de genéti-
ca isolados, em geral como parte de estabeleci-
mentos hospitalares ou associados a escolas de
medicina e institutos de pesquisa. Esses cen-
tros desenvolvem acdes de diagndstico e asses-
soramento genético, particularmente no cam-
po das alteragcdes cromossdmicas, malforma-
¢oes congénitas e retardamento mental. Em-
bora a modalidade operacional desses centros
varie muito e dependa de circunstancias locais,
quase sempre os servigos prestados sao incom-
pletos, desvinculados dos programas gerais de
assisténcia médica e baseados somente na de-
manda espontanea ou derivada dos poucos
profissionais de saiide que sabem de sua exis-
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téncia. Por esses motivos, seu grau de utiliza-
¢do pela populacdo é reduzido e ainda nao ti-
veram impacto significativo na politica de sau-
de dos respectivos paises 2. Nesse sentido, con-
figurar, no sistema de saide, uma rede para o
atendimento aos defeitos congénitos nao deve
ser considerado um luxo ou um despropésito,
muito menos uma utopia.

As acdes de saide em matéria de genética
ndo diferem conceitualmente do resto das
acoes de satide e compreendem os diversos as-
pectos de diagndstico, prevencao e tratamento
das enfermidades de origem genética e dos de-
feitos congénitos. Os objetivos visados s3o: pre-
vencao da ocorréncia, atendimento dos pro-
blemas uma vez ocorridos (deteccao e trata-
mento precoce), prevenc¢ao das complicagdes e
minimizacdo do dano (reabilitacdo médica, psi-
coldgica e social) 41. E, no entanto, indispensa-
vel que esses programas ndo sejam concebidos
isoladamente, mas sim estreitamente integra-
dos aos demais programas de satide 41.

No Brasil, embora a maioria dos servigos
continue atuando de forma individual, alguns
ja estdo mais integrados com a satide comuni-
taria. Trabalhos recentes tém deixado um pou-
co de lado os assuntos mais técnicos, concen-
trando-se na discussdo de como a genética cli-
nica pode trazer melhorias para a vida da co-
munidade. Faria et al. 42 e Brunoni 43 reforcam
a importancia do reconhecimento e insercao
de fato da especialidade no SUS, contemplan-
do a formacgao de grupo de trabalho com su-
porte governamental, visando tracar recomen-
dacdes para a implementac¢ao e melhoria dos
servigcos de genética clinica e médica no pafs.

Visando a elaborac¢ao de programa de gené-
tica clinica no Brasil, é fundamental que haja
um levantamento o mais completo possivel so-
bre as ac¢des ja existentes relacionadas aos de-
feitos congénitos, conforme apresentado neste
artigo, além de delinear o perfil dos servigos ja
estabelecidos no pafs. Compila¢do de informa-
¢oes sobre os servicos e propostas para inte-
gracdo da abordagem aos defeitos congénitos
no ambito do SUS foram recentemente apre-
sentadas 7. Deve-se considerar que esses cen-
tros ja estruturados deveriam formar a coluna
vertebral de qualquer plano organizado que de-
cida por em prdatica medidas de diagndstico,
prevencao e tratamento das enfermidades ge-
néticas no ambito comunitdrio 2. A configura-
¢do em rede (regionalizada, hierarquizada e
funcional, conforme preconizado pelo SUS)
dos servicos em genética clinica seria um item
crucial para a abordagem e atendimento aos
defeitos congénitos de maneira integral, reso-
lutiva e, sobretudo, democratica.



Resumo

O impacto dos defeitos congénitos no Brasil vem au-
mentando progressivamente, tendo passado da quinta
para a segunda causa dos 6bitos em menores de um
ano entre 1980 e 2000, apontando para a necessidade
de estratégias especificas na politica de satide. Foram
localizadas, no Brasil, direcionadas aos defeitos con-
génitos, agoes governamentais e ndo-governamentais.
Estas envolvem servigos de informacgao sobre agentes
teratogénicos na gravidez e sobre doengas metabdlicas
geneticamente determinadas, monitorizagao de defei-
tos congénitos, programa de triagem neonatal e trata-
mento de algumas doencgas genéticas, imunizac¢do
contra rubéola, além da fortificagdo de farinhas com
dcido folico como agdo preventiva de certos defeitos
congénitos. Apesar da importdncia de tais iniciativas,
é pouco provdvel que seja possivel atender a questdo
dos defeitos congénitos de forma integrada. Para a efe-
tivagdo de um sistema de atengdo voltado aos defeitos
congénitos, deverd ser formulada politica especifica,
de ambito nacional, com a participagao ativa do Mi-
nistério da Satide, utilizando, como espinha dorsal, os
servigos de genética existentes. S6 assim, serd possivel
a estruturagdo de uma rede regionalizada, hierarqui-
zada e funcional voltada a atengdo aos defeitos congeé-
nitos no Brasil.

Defeitos Congénitos; Politica de Satide; Servigos em
Genética; Genética Médica; Planejamento em Satide
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