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RESUMO

As cromossomopatias geradoras das cardiopatias congénitas representam um dos principais
desafios para a saide publica neonatal no Brasil, afetando cerca de 30 mil recém-nascidos
anualmente. Dados do DATASUS e do Sistema de Informagdes sobre Nascidos Vivos (SINASC)
indicam uma significativa subnotificagdo, com apenas 5,3% dos casos estimados oficialmente
registrados. A prevaléncia global de 9 casos por 1.000 nascidos vivos € utilizada como parametro
para estimar os niimeros nacionais, que apontam para uma carga significativa da doenca. Cerca de
40% dos recém-nascidos afetados necessitam de intervengao cirtirgica no primeiro ano de vida,
destacando a importancia do diagndstico precoce e do acompanhamento especializado. Este artigo
discute os desafios relacionados a coleta de dados, a formulacdo de politicas publicas e as
estratégias para melhorar o cuidado aos pacientes com cromossomopatias no Noroeste Paulista.

Palavras-chave: Cromossomopatias. Cardiopatias Congénitas. Saude Neonatal.
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1 INTRODUCAO

As anomalias cromossOmicas durante a gestacdo, apesar de ndo serem muito frequentes,
representam um risco a mortalidade perinatal (Silva, Vasconcellos, 2021). Observa-se
mundialmente que a gestagdo em idade materna avangada € uma realidade cada vez mais frequente
na prética obstétrica, sendo comum a ocorréncia de diabetes gestacional, hipertensio gestacional,
cromossomopatias, morte fetal, cesariana e malformacdo congénita (Costa, 2023). As
cromossomopatias e as cardiopatias congénitas sao condi¢des de grande relevancia médica devido
ao impacto significativo na sadde infantil e no manejo clinico. As cardiopatias congénitas, que
abrangem um conjunto de anomalias estruturais do coracdo presentes ao nascimento, representam
uma das principais causas de morbimortalidade em recém-nascidos. J4 as cromossomopatias, que
envolvem alteracdes numéricas ou estruturais nos cromossomos, como a sindrome de Down
(trissomia 21), frequentemente estido associadas a um espectro amplo de manifestacdes clinicas,
incluindo cardiopatias. No transcorrer dos anos, estudos envolvendo o mapeamento cléssico de
genes e o subsequente sequenciamento de exoma e genoma em larga escala forneceram ampla
evidéncia de que alteracdes da funcdo nuclear podem causar defeitos de desenvolvimento e
doencas cardiacas em adultos (Bertero, Rosa-Garrido, 2020).

A relagdo entre essas condigdes € marcante, uma vez que cromossomopatias
frequentemente predispdem a malformacdes congénitas, incluindo defeitos cardiacos. Por
exemplo, mais de 40% dos pacientes com sindrome de Down apresentam alguma forma de
cardiopatia congénita. Essa intersec¢do exige uma abordagem multidisciplinar, desde o diagndstico
pré-natal, possibilitado por avancos como exames genéticos e ecocardiografias fetais, até o
acompanhamento clinico e cirtrgico especializado.

O presente trabalho estuda a incidéncia e o perfil epidemioldgico dessas condicdes,
especialmente em regides especificas, como o noroeste paulista, € essencial para melhorar o
planejamento de politicas publicas de satide e otimizar o atendimento, contribuindo para a reducao

de complicac¢des e aumento da qualidade de vida dos pacientes.

1.1 DEFINICAO E RELEVANCIA

As cardiopatias congénitas representam uma das principais malformacdes em recém-
nascidos, com prevaléncia global estimada em 8 a 10 casos por 1.000 nascimentos vivos. Essas
condi¢des envolvem alteragdes anatdomicas no coracdo e nos grandes vasos, com manifestagcoes
clinicas que variam de assintomaticas a quadros graves que requerem intervengdes imediatas. Por

outro lado, as cromossomopatias, como a sindrome de Down (trissomia do cromossomo 21),
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resultam de alteragdes no nimero ou na estrutura dos cromossomos, estando frequentemente

associadas a comorbidades, incluindo defeitos cardiacos.

1.2 INTERSECAO ENTRE CARDIOPATIAS CONGENITAS E CROMOSSOMOPATIAS

A associagdo entre cromossomopatias e cardiopatias congénitas é amplamente
documentada. Cerca de 40% a 50% dos individuos com sindrome de Down apresentam
cardiopatias, como o defeito do septo atrioventricular. Essas condi¢des exigem abordagens
diagndsticas e terapéuticas especificas, reforcando a importancia de rastreamento precoce por

exames como ecocardiografias e testes genéticos.

1.3 DADOS EPIDEMIOLOGICOS NO BRASIL

No Brasil, o DATASUS € uma ferramenta fundamental para compreender a magnitude e
os padrdes dessas condi¢Oes. A plataforma permite acesso a informacdes sobre nascimentos,
mortalidade e internacdes hospitalares associadas as cardiopatias congénitas € cromossomopatias.
Um importante instrumento para analisar a significdncia desse assunto no pais é o Sistema de
Informagdes sobre Nascidos Vivos (SINASC) (Carvalho et al, 2021). Segundo dados do SINASC,
a taxa de malformacdes congénitas reportadas ao nascimento tem apresentado aumento, o que
pode refletir maior cobertura de diagndstico.

Em regides como o noroeste paulista, ¢ possivel identificar padrdes epidemiolégicos
especificos, auxiliando no planejamento de agcdes de saude publica. Dados do Sistema de
Informacdes Hospitalares (SIH/SUS) indicam que internacdes por malformacdes congénitas e
complicacdes relacionadas as cromossomopatias estdo entre as principais causas de hospitalizacao
neonatal. Um estudo de Moreno e Moreira (2023) demonstrou que a idade parental elevada esta
associada com malformagdes congénitas e sindromes genéticas, constituindo um fator importante
para o aconselhamento genético de casais. Associaram também a idade parental com

malformacdes congénitas e sindromes e sindromes genéticas.

1.4 IMPORTANCIA DO USO DE DADOS DO DATASUS

O DataSUS desempenha um papel crucial no monitoramento das condi¢des de saude da
populacdo. Ele permite a identificacdo de tendéncias temporais, comparacdo entre municipios e
estados, além de subsidiar politicas publicas. No caso das cardiopatias congénitas e
cromossomopatias, os dados podem orientar:

* O fortalecimento de programas de diagndstico precoce.
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* A alocagdo de recursos para cirurgias corretivas e terapias de suporte.

* A capacitacdo de equipes de saide para o manejo especializado.

1.5 ABORDAGEM MULTIDISCIPLINAR

A integracdo de dados do DATASUS com estratégias clinicas e politicas publicas é
essencial para melhorar a sobrevida e a qualidade de vida de pacientes com essas condicoes.
Programas regionais voltados ao diagndstico precoce, acesso a tratamentos e suporte social sdo
exemplos de como os dados epidemiolégicos podem ser aplicados de forma pratica e eficiente.

Estudos baseados em dados do DataSUS t€m potencial para expandir o conhecimento sobre
a epidemiologia das cardiopatias congénitas e cromossomopatias, especialmente em contextos
regionais como o noroeste paulista. Compreender a distribuicdo, os fatores associados e os
desfechos clinicos dessas condi¢des € um passo essencial para aprimorar a atengcdo a saude

neonatal, genética e pediatrica no Brasil.

2 METODOLOGIA

Estudo descritivo e retrospectivo, baseado em estatisticas vitais obtidas no Sistema de
Informacio de Satide (TABNET), acessiveis pelo Departamento de Informatica do Sistema Unico
de Saude (DATASUNS), referentes aos ultimos dez anos.

Os dados foram analisados dentre nascidos vivos com abrangéncia geogréfica Brasil por
municipios. As varidveis selecionadas foram municipio, idade da made e nascimentos para
residéncia da mae no periodo de 2013 a 2023.

Os municipios de residéncia selecionados foram todos os pertencentes ao Departamento
Regional de Saide XV — Sdo José do Rio Preto do estado de Sdo Paulo, sendo eles: Adolfo,
Alvares Florence, Américo de Campos, Aparecida D'oeste, Ariranha, Aspésia, Bady Bassit,
Balsamo, Cardoso, Catanduva, Catigud, Cedral, Cosmorama, Dirce Reis, Dolcinépolis, Elisiario,
Embauba, Estrela D'oeste, Fernandépolis, Fernando Prestes, Floreal, Gastao Vidigal, General
Salgado, Guapiacgu, Guarani D'oeste, Ibird, Icém, Indiapora, Ipigud, Irapua, Itajobi, Jaci, Jales, José
Bonifacio, Macaubal, Maced6nia, Magda, Marapoama, Marinépolis, Mendong¢a, Meridiano,
Mesopolis, Mira Estrela, Mirassol, Mirassolandia, Mon¢des, Monte Aprazivel, Neves Paulista,
Nhandeara, Nipod, Nova Alianca, Nova Canaa Paulista, Nova Granada, Novais, Novo Horizonte,
Onda Verde, Orinditiva, Ouroeste, Palestina, Palmares Paulista, Palmeira D'oeste, Paraiso,
Paranapua, Parisi, Paulo de Faria, Pedranépolis, Pindorama, Pirangi, Planalto, Poloni, Pontalinda,

Pontes Gestal, Populina, Potirendaba, Riolandia, Rubinéia, Sales, Santa Adélia, Santa Albertina,
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Santa Clara D'oeste, Santa F€ do Sul, Santa Rita D'oeste, Santa Salete, Santana da Ponte Pensa,
Sao Francisco, Sdo Jodo das Duas Pontes, Sao Jodao de Iracema, Sido José do Rio Preto,
Sebastiandpolis do Sul, Tabapud, Tanabi, Trés Fronteiras, Turmalina, Ubarana, Uchoa, Unido
Paulista, Urania, Urupés, Valentim Gentil, Vitéria Brasil, Votuporanga, Zacarias.

Além disso, foi realizada uma outra busca repetindo todas as selecdes da primeira e
incluindo o filtro: Tipo de anomalia congénita — Anomalias cromossdmicas NCOP (Nao
Classificado em Outra Parte).

Os dados foram tabulados em Microsoft Excel, analisados a partir da sua frequéncia
absoluta e, a partir disso, criado graficos para discussdo dos resultados. Por se tratar de dados de

dominio publico, o estudo nao necessitou de aprovacdo do Comité de Etica.

3 RESULTADOS E DISCUSSOES
A anélise descritiva dos dados coletados no TABNET/DATASUS revelou informacdes
significativas sobre o perfil das anomalias congénitas € cromossomopatias nos municipios
pertencentes ao Departamento Regional de Saide XV (DRS XV) de Sado José do Rio Preto, no
periodo de 2013 a 2023. Os resultados estdo organizados com base nas varidveis estudadas:
1. Frequéncia Absoluta de Nascidos Vivos e Anomalias Cromossomicas
Entre 2013 e 2023, foram registrados aproximadamente 199.419 nascidos vivos na
regido abrangida pelo DRS XV. Do total de nascidos vivos, 59 casos apresentaram
diagndstico de anomalias cromossdomicas NCOP, representando cerca de 0,03% do
total de nascimentos.
2. Distribuicao por Municipios
Sao José do Rio Preto liderou em nimero absoluto de nascidos vivos, correspondendo
a 30% do total da regido, seguido por Catanduva (7,21%) e Fernanddpolis (4,18%).
Os municipios menores, como Zacarias € Dirce Reis, registraram o menor nimero de
casos de anomalias cromossOmicas, o que pode ser atribuido a baixa densidade
populacional.
3. Idade Materna e Prevaléncia de Anomalias Cromossdmicas
A prevaléncia de anomalias cromossdmicas mostrou correlagdo com a idade materna,
sendo mais frequente em maes com idade superior a 35 anos (74,5% dos casos). Este

dado reforca a importancia do acompanhamento pré-natal em gestagdes de risco.
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4. Evolugdo Temporal
Houve um aumento discreto nos casos relatados de anomalias cromossdmicas ao longo
dos 10 anos analisados. Isso pode refletir melhorias no diagndstico, maior
conscientizacdo dos profissionais de satde ou avangos no registro de dados.

Estudos de Nascimento (2021) e colaboradores, apontaram para uma frequéncia de 10%
dos pacientes que foram encaminhados para um ambulatério de genética geral apresentaram
cariotipo com indicativo de anormalidades cromossOmicas. Esses dados indicaram a importancia
da investigacdo citogenética adequada para o diagndstico e o aconselhamento genético familiar
nas situacdes de defeitos congénitos, deficiéncia intelectual, baixa estatura patologica em meninas,
amenorreia primdria, infertilidade, abortamento de repeticdo e suspeita clinica de sindromes
cromossomicas.

Os resultados apontam tendéncias epidemioldgicas relevantes para a compreensdo das
cromossomopatias na regido do noroeste paulista:

1. Padrdes de Distribuicdo

A maior concentragdo de nascimentos e anomalias cromossdmicas em municipios
maiores, como Sao José do Rio Preto, pode ser explicada pela maior densidade
populacional e pela disponibilidade de servicos de saide mais especializados. Por
outro lado, municipios menores apresentam subnotificacio potencial devido a
limitacdes no acesso ao diagndstico.

2. Impacto da Idade Materna

A associagdo entre idade materna avangada e maior prevaléncia de anomalias
cromossOmicas estd de acordo com a literatura, que aponta maior risco para trissomias,
como a sindrome de Down, em maies acima dos 35 anos. Esses dados destacam a
importancia de politicas ptblicas voltadas ao planejamento familiar e ao rastreamento
genético em gestacoes de risco.

3. Evolugdo Temporal e Diagndstico

O aumento no ndmero de diagndsticos de anomalias cromossdmicas ao longo da
década pode estar relacionado a melhorias nos sistemas de registro € no acesso a
tecnologia para diagndstico pré-natal, como exames de caridtipo e ultrassonografias
avangadas.

4. Perspectivas Regionais e Estratégias de Saude Publica

A andlise regional evidencia a necessidade de maior atencdo em municipios menores,

onde a infraestrutura de saide € limitada. Investimentos em capacitagdo de
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4 CONCLUSAO
As cardiopatias congénitas sempre foram definidas como uma etiologia multifatorial que
afeta cerca de 1% dos nascidos vivos. Os avancos recentes na identificagdo de fatores genéticos

tém mostrado grande importancia no tratamento clinico e cirurgico de defeitos cardiacos
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sindromicos e ndo sindromicos (Saliba et al, 2020). Estudos sugerem que variacdes em genes
especificos, como os fatores de transcri¢io T-box, NKx, e GATA podem aumentar o risco de
cardiopatias congénitas, mas também é reconhecido que fatores ambientais, como exposi¢do a
certas substancias durante a gravidez, podem desempenhar um papel significativo nas cardiopatias
congénitas (Wolf, Craig, 2010, Barros, et al. 2023).

Os dados obtidos a partir do DataSUS destacam a relevincia de andlises regionais para
compreender o impacto das cromossomopatias nos nascimentos e planejar acoes efetivas de satide
publica. A implementacdo de programas de rastreamento e a expansdo do acesso a cuidados
especializados podem contribuir para a melhoria dos desfechos neonatais na regiao do DRS XV e

em outras areas do Brasil.
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