
RESUMO: O presente estudo buscou identificar a existência de anomalias cromossômicas registradas nos 
prontuários de nascidos vivos em uma maternidade. Estudo retrospectivo que analisou as informações contidas 
nos prontuários dos arquivos do Serviço de Arquivamento Médico de uma maternidade do estado do Amazonas 
entre janeiro de 2010 e dezembro de 2014, e estudou-se a correlação de anomalias cromossômicas presentes 
com características maternas e do nascido vivo. Analisou-se 15.621 prontuários, destes 163 apresentaram defeitos 
congênitos, 15 foram diagnosticados com síndromes cromossômicas distribuídas em três tipos de anomalias: 13 
indivíduos com Síndrome de Down, um com Síndrome de Patau e um com Síndrome de Dany-Walker. Este é o 
primeiro registro de ocorrência e perfil dos nascimentos com anomalias cromossômicas em uma maternidade. 
O resultado é de grande importância para a saúde pública do Estado. A realização de novos estudos poderá 
fornecer um melhor panorama sobre diferentes doenças genéticas daquele estado.
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ESTUDIO DE LAS ANOMALÍAS CROMOSÓMICAS QUE OCURRIERON EN UNA MATERNIDAD EN LOS AÑOS 
DE 2010 A 2014

RESUMEN: Este estudio tuvo la finalidad de identificar la existencia de anomalías cromosómicas registradas en los prontuarios de 
nacidos vivos en una maternidad. Estudio retrospectivo hecho por medio de análisis de informaciones contenidas en los prontuarios 
de los archivos del Servicio de Archivo Médico de una maternidad del estado de Amazonas entre enero de 2010 y diciembre de 
2014. Fue examinada la correspondencia de anomalías cromosómicas presentes con características maternas y del nacido vivo. 
Se analizaron 15.621 prontuarios, de los cuales 163 presentaron defectos congénitos, 15 fueron diagnosticados con síndromes 
cromosómicas distribuidas en tres tipos de anomalías: 13 individuos con Síndrome de Down, un con Síndrome de Patau y un con 
Síndrome de Dany-Walker. Este es el primero registro de ocurrencia y perfil de los nacimientos con anomalías cromosómicas en una 
maternidad. El resultado tiene gran importancia para la salud pública del estado. La realización de nuevos estudios podrá traer un 
mejor panorama acerca de distintas enfermedades genéticas del estado.
DESCRIPTORES: Anormalías congénitas; Gravidez; Epidemiología descriptiva; Nacimiento vivo.



     INTRODUÇÃO

Durante o desenvolvimento embrionário, alterações podem ocorrer resultando no aparecimento 
de anomalias congênitas, causando o aparecimento de pequenas assimetrias ou até mesmo defeitos 
que podem comprometer a estética e funcionalidade(1-2).

O índice de anomalias congênitas chega à marca de 2 a 3% entre os nascidos vivos, acometendo 
diferentes órgãos e sistemas. Calcula-se que 25% dessas malformações estejam relacionadas à genética, 
10% de procedência ambiental e 65% seriam causadas por fatores de ordem desconhecida(3).

Segundo estudos(4), todas as populações estão expostas aos riscos de desenvolverem malformações 
congênitas, entretanto, a frequência e o tipo destas malformações variam com a raça, a etnia e as 
condições socioeconômicas, assim como o acesso aos serviços de saúde, a nutrição, o estilo de vida e 
a educação materna, particularmente às relacionadas ao tubo neural(4).

Com avanço da tecnologia, alguns testes para detecção de defeitos congênitos são realizados 
durante a gravidez, levando a uma melhora significativa no poder de diagnóstico para diversas 
patologias congênitas e anomalias do desenvolvimento. O estudo citogenético e os ensaios enzimáticos 
permitem o diagnóstico da maioria das anomalias cromossômicas e erros inatos de metabolismo no 
período pré-natal(5).

Apesar dos testes serem precisos, muitos dos casos de síndromes cromossômicas não são 
identificados durante a vida fetal, já que o teste específico para tal detecção é aplicado principalmente 
em mães com mais de 35 anos. Assim, os registros demonstram que é superior a percentagem de 
crianças com síndromes cromossômicas cujas mães possuem menos de 30 anos(6).

Quando são realizados os exames do pré-natal, conclui-se que as aneuploidias estão entre as 
anormalidades genéticas mais comuns, sendo diagnosticadas com maior frequência as trissomias que 
envolvem os cromossomos 13, 18 e 21. Entre as trissomias mais frequentes observadas ao nascimento, 
podemos observar a Síndrome de Down (trissomia do cromossomo 21), precedida pela Síndrome de 
Edwards (trissomia do 18)(7).

O avanço da genética, nas últimas décadas, permitiu novas descobertas em relação às diversas 
doenças genéticas. Contudo, em se tratando de anomalias cromossômicas na região norte do Brasil, 
muito ainda é necessário a se reportar, como, por exemplo, alguns aspectos básicos como seus dados 
epidemiológicos e estatísticos. O estímulo à elaboração deste trabalho foi a escassez de dados a 
respeito do levantamento das anomalias cromossômicas no estado do Amazonas. 

Sendo assim, o objetivo deste estudo foi identificar as anomalias cromossômicas ocorridas em 
nascidos vivos em uma maternidade de referência da cidade de Manaus e, quando possível, associar 
fatores relacionados ao perfil materno com o dos nascidos vivos que apresentaram determinada 
anomalia cromossômica.
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     MÉTODO
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A presente pesquisa é um estudo retrospectivo com caráter descritivo(8) que propôs analisar a 
prevalência de crianças nascidas vivas com anomalias cromossômicas no período de janeiro de 2010 a 
dezembro de 2014 em uma maternidade na cidade de Manaus-AM, Brasil.

A população estudada foi composta por registros de crianças nascidas vivas com diagnóstico 
clínico e/ou citogenético de anomalias cromossômicas no período de janeiro de 2010 a dezembro 
de 2014. Entre os meses de fevereiro a setembro de 2015, foram analisados 15.621 prontuários de 
crianças nascidas vivas no período de janeiro de 2010 a dezembro de 2014, arquivados na sala do 
Serviço de Arquivamento Médico (SAME) da maternidade, para identificar a presença de anomalias 
cromossômicas descritas nos mesmos. 

Como critério de inclusão, foram analisados todos os prontuários com casos de malformações 
congênitas. Foram excluídos os recém-nascidos que não apresentavam diagnósticos clínico e/
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ou laboratorial de malformação congênita, e prontuários com preenchimento incorreto ou que 
apresentaram inconsistência das informações, não encontrados pela equipe de pesquisa ou danificados 
(molhados, manchados, entre outros).

Para coleta dos dados, foi utilizado preenchimento de questionário estruturado embasado em 
informações contidas na Declaração de Nascidos Vivos (DNV), bem como fichas de preenchimento 
médico realizada por obstetras, neonatologistas, intensivistas e, quando presente, informações 
contidas em exames de diagnóstico e imagem como ultrassonografias e radiografias. 

Com o preenchimento do questionário/instrumento, foi possível gerar dados gerais e específicos 
quanto à apresentação dos recém nascidos no período pré e pós natal, referente a qualquer alteração 
congênita relatada pelo médico assistencialista. Dentre as informações, destacam-se aquelas referentes 
às características maternas como: idade materna, histórico de má formação congênita familiar e 
abortos, tipo de parto, realização e número de consultas pré-natal; relacionadas ao nascido vivo: sexo, 
peso, índice de Apgar no 1° e 5° minuto e idade gestacional.

Após coleta, os dados foram inicialmente tabulados em um banco de dados no programa da 
Microsoft Office Excel 2013 conforme as variáveis analisadas e posteriormente transferidas para o 
software estatístico SPSS 16.0 e realizados testes para obtenção de média, mediana e desvio padrão.

O estudo foi submetido e aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa da Universidade do Estado 
do Amazonas sob o Parecer n. 048/2012, sendo respeitados os aspectos éticos e legais de pesquisas que 
envolvem seres humanos.
     

     RESULTADOS

Mediante análise dos prontuários, foram registrados 15.621 nascimentos; destes, 163 (1,04%) 
apresentaram malformações congênitas, dos quais 81 (49,70%) eram do sexo masculino e 72 (44,17%) 
eram do sexo feminino, outros 10 (6,13%) foram casos de sexo indeterminado, ignorado ou sem 
informação. 

Diferentes tipos de malformações congênitas foram encontrados entre os nascidos vivos, em que as 
anomalias cromossômicas representaram 15 (9,20%), sendo as do aparelho urinário menos frequentes, 
duas (1,22%), e as do sistema nervoso mais frequentes, 37 (22,70%). 

Dentre as 15 anomalias cromossômicas encontradas nos prontuários analisados, estavam registradas 
três tipos de síndromes: Síndrome de Down 13 (86,66%), Síndrome de Patau uma (6,67%) e Síndrome 
de Dany-Walker uma (6,67%). Dados sobre o perfil dos nascidos vivos que apresentaram anomalias 
cromossômicas encontram-se na Tabela 1. Em relação à mãe, também foram analisados dados do perfil 
materno, com base em dados de 13 mulheres que realizaram o pré-natal, apresentados na Tabela 2.

Tabela 1- Perfil dos nascidos vivos que apresentaram anomalias cromossômicas no período de 2010-2014, na 
Maternidade Balbina Mestrinho. Manaus, AM, Brasil, 2016

Anomalia N Sexo Apgar 1° min Apgar 5° min Idade gestacional Peso

M F <7 >7 <7 >7 <37 37 a 41 >42 B I A MF

SD 13 4 9 - 13 - 13 1 10 2 1 4 7 1

SP 1 - 1 1 - 1 - 1 - - 1 - - -

SDW 1 - 1 - 1 - 1 1 - - - 1 - -

Legenda: SD= Síndrome de Down, SP= Síndrome de Patau, SDW= Síndrome de Dany-Walker, M=masculino, F=feminino, 
B=baixo, I=insuficiente, A=adequado MF=macrossomia fetal.
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Tabela 2 - Dados maternos de mães que apresentaram filhos nascidos vivos com anomalias cromossômicas 
ocorridas no período de 2010-2014, na Maternidade Balbina Mestrinho. Manaus, AM, Brasil, 2016

Ano -
malia

N Idade materna CMF Hist.de aborto Parto Numero de consultas

15 a 
19

20 a 
24

25 a 
29

30 a 
34

≥35 SI N S N V C 1 a 3 4 a 6 ≥7

SD 13 4 1 2 1 4 10 3 2 11 9 4 2 7 3

SP 1 - - - 1 - - 1 1 - - 1 - 1 -

SDW 1 - 1 - - - 1 - - 1 - 1 - - 1

Legenda: SI=sem informação, V=vaginal, C=cesáreo, (-) nenhum caso registrado. SD= Síndrome de Down, SP= Síndrome de 
Patau, SDW= Síndrome de Dany-Walker. S=sim, N=não, CMF=Caso de malformação familiar.
Itálico= caso de SD faixa etária materna SI; 1 caso de SD número de consultas pré-natal Ignorado.

     

     DISCUSSÃO

Quando se trata de doenças genéticas, sabemos que os distúrbios cromossômicos estão comumente 
encontrados nos abortamentos, malformações congênitas e retardos do desenvolvimento. A causa 
dessas anomalias está relacionada principalmente com posição, localização e número de genes 
distribuídos no material genético(9). Alguns estudos relatam a prevalência de nascidos vivos com 
anomalias congênitas variando entre 1,0% e 7,0%(10). 

Os resultados do presente estudo encontraram a incidência de 163 (1,04%) de nascidos vivos 
com anomalias congênitas, dados semelhantes ao encontrado por outros estudos realizados em 
maternidades brasileiras. No estudo da maternidade no município de Campina Grande-PB(11), o 
resultado foi de 1,1% de nascidos vivos com anomalias congênitas, baseado na busca nos prontuários 
obstétricos e neonatais. Resultado semelhante com 1,2 % dos nascidos vivos de uma maternidade de 
Porto Alegre-RS(12) e 1,3% reportados em uma maternidade de Campinas-SP(13). 

Valores menores do que o encontrado em nossos resultados foram apontados em um estudo dos 
nascimentos de mães residentes no município de Maringá-PR, que registrou 0,8% de casos de nascidos 
vivos com algum tipo de anomalia congênita(14) e os 0,8% reportados para a cidade do Rio de Janeiro(15). 
No entanto, estudos também demonstram valores ainda menores nesta incidência, como os 0,4%, 
encontrado pela Secretaria de Saúde de Contagem em Minas Gerais(16).

Diversos fatores podem gerar anomalias congênitas, e estas estão diretamente relacionadas a 
eventos que precedem ao nascimento, podendo ser de origem hereditária ou adquirida(1). Os defeitos 
cromossômicos podem ser decorrentes de gametas geneticamente anormais e de irregularidades na 
divisão do embrião. Existe a prevalência de alterações cromossômicas relacionadas com o gameta 
feminino, e isto está intimamente relacionado com o fato dos óvulos apresentarem a idade cronológica 
da mulher, diferentemente dos espermatozoides, que são renovados a cada dois meses(17).

Em relação à anomalia cromossômica mais frequente, em nossos estudos a incidência de Síndrome 
de Down nos nascidos vivos na maternidade estudada, foi a anomalia cromossômica mais frequente 
13 (86,66%), o que está de acordo com o disposto em literatura, e foi seguida de apenas duas outras 
síndromes (Síndrome de Patau e Síndrome de Dany-Walker). No Brasil anualmente existem em média 
8.000 nascidos vivos com SD e a incidência é de 600/800 nascimentos. Dados demonstram que, dentre 
os deficientes mentais assistidos em instituições especializadas brasileiras, cerca de 18-20% são SD(18).

É fato que entre as aneuploidias, as mais frequentes estão relacionadas com a ocorrência de um 
cromossomo autossômico adicional, ou trissomia (três cromossomos, ao invés do par normal). Dentre 
elas, o tipo mais comum de aneuploidia humana viável é a Síndrome de Down, ou trissomia do 21, que 
pode ser resultante da não-disjunção meiótica (meiose I ou II) do par cromossômico 21(19).

A idade reprodutiva da mãe tem sido um dos fatores relacionados ao surgimento das trissomias 
cromossômicas em humanos, quanto mais avançada a idade, maior será o risco(20). De fato, isto foi 
demonstrado na Bahia, com um estudo retrospectivo relacionando idade materna e Síndrome de Down, 
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que demonstrou a correlação de 43,6% entre idade das mães ao parto e nascidos com Síndrome de 
Down(3). Em nossos estudos, quando analisado o fator de idade materna, relacionados com o número 
de nascidos com anomalias cromossômicas, encontramos prevalências iguais entre mulheres de 15-19 
e >35 anos, 4 (26,66%).

Em outro estudo(20) demonstrou-se que em mães adolescentes com gestações múltiplas, a 
probabilidade de gerar uma criança com anomalia cromossômica era de 6,1 vezes comparados a 
adolescentes com gestação única, e para as mães tardias, as chances são de 11,4 quando comparadas as 
mães com idade entre 20 a 34 anos. Em contrapartida, existem alguns estudos realizados no Brasil que 
não apontaram associação entre idade materna e anomalia congênita(21-22). O decréscimo do número de 
óvulos e embriões aneuploides em mulheres com idade mais elevada também pode estar relacionado 
com o surgimento das trissomias(2).

Por esta razão, o exame de cariótipo realizado ainda no feto tem sido recomendado pra mães com 
idade avançada. Desde a década de 80, os centros de diagnósticos em países desenvolvidos já realizam 
exames para detectar esse tipo de anomalia, principalmente a Síndrome de Down. 

O exame de cariótipo é uma ferramenta importante, esclarecedora e significante para casais 
que necessitam de diagnóstico para o seu recém nascido. Com este exame, é possível identificar 
diferentes tipos de anomalia cromossômica, como aquelas decorrentes de translocação ou inversão 
cromossômica. Além de fornecer o diagnóstico correto e conclusivo, a informação gerada é importante 
para o médico clínico/responsável estabelecer o risco de outras perdas gestacionais ou malformações 
fetais nas gestações futuras, ou no caso de casais com cariótipo normal, direcionar as investigações 
para outras causas genéticas ou não genéticas, conforme protocolos estabelecidos na literatura(19).

O diagnóstico definitivo de anomalias congênitas é de fundamental importância para os pais 
cujos filhos são portadores de alguma anomalia. Apesar da frequência baixa, o diagnóstico definitivo 
promove o adequado e efetivo aconselhamento genético e reprodutivo, corroborando no provável 
sucesso perante uma nova gravidez(23).

De acordo com os resultados das análises, a maioria das gestantes realizou o exame pré-natal. É 
de extrema importância que se saiba o quadro clínico e o prognóstico dos pacientes com anomalias 
cromossômicas, pois essa situação irá ajudar a decidir a estabelecer ou não tratamentos invasivos, 
como por exemplo intervenções cirúrgicas. Torna-se de grande importância diagnósticos confirmados 
rapidamente para que a conduta médica possa tomar decisões corretas. 

Um bom exemplo da aplicabilidade da importância de realização do pré-natal, diz respeito à 
identificação dos pacientes que apresentam gestação com trissomia do cromossomo 18, principalmente 
para antecipar os preparos para o nascimento. É válido ressaltar que, devido ao Art. 128 do Código Penal 
– Decreto Lei 2848/40 vigente no Brasil, não é permitida a interrupção da gestação, mesmo quando o 
diagnóstico de anomalia cromossômica é confirmado, existe exceção para apenas dois casos onde a 
gravidez poderá ser interrompida: primeiro pela de provável morte da mãe ou em casos de violência 
sexual(21).

Muitos casais podem ser portadores de alterações cromossômicas e irão transmiti-las a seus 
descendentes. Para estes casais que apresentam alterações cromossômicas, durante a realização 
do processo de aconselhamento genético, seria muito importante a indicação para a realização 
de Diagnóstico Pré-Natal (vilosidades coriônicas ou amniocentese) caso o casal opte por outras 
gestações. Assim como informar da possibilidade de uma reprodução assistida acompanhada pelo 
Diagnóstico Genético Pré-Implantação (PGD) para a seleção de embriões não portadores de anomalias 
cromossômicas, antes de sua implantação(19).

É importante que o profissional de saúde tenha em mente que o Aconselhamento Genético não 
envolve conhecimentos inacessíveis e pode ser realizado onde não há geneticista(23). Quando não há 
geneticista disponível, outro profissional de saúde pode ser treinado para receber as informações 
necessárias para poder realizar o aconselhamento genético, mesmo que este aconselhamento seja 
de maneira simples, para dar informações básicas ao casal, que geralmente não dispõe de informação 
alguma sobre hereditariedade.

O aconselhamento genético ideal seria aquele realizado com anamnese minuciosa, exame 
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clínico detalhado, fotos de corpo inteiro e da região afetada, no caso de anomalias físicas, estudo 
anatomopatológico, no caso de óbito, raios X de esqueleto nos casos de suspeita de displasia esquelética, 
relatório com resultado de outros exames que tenham sido realizados e estudo citogenético nos casos 
de suspeita de anomalia cromossômica, e/ou molecular (teste de DNA- ácido desoxirribonucleico)(24). 

É necessário que se aprimorem os sistemas de informações já disponíveis no Brasil em relação às 
anomalias cromossômicas, pois esses dados mostram-se bastante escassos. Uma relação maior entre 
as instituições privadas e as instituições públicas ajudaria muito no sentido de esclarecimento destas 
informações, disponibilizando dados à população(25).

O estudo aqui apresentado foi realizado a partir de coleta e análise de dados retrospectivos dos 
prontuários dos nascidos vivos. Ressalta-se que, para o médico, é difícil a identificação exata do motivo 
da perda de uma gravidez, assim como a prestação de serviços genéticos de alta qualidade, para um 
bom aconselhamento genético. 

No Brasil, foi adotado, a partir do ano 2000, uma versão atualizada da DNV, no Campo 34, a 
necessidade de preenchimento sobre a presença ou ausência de “malformação congênita e/ou 
anomalia cromossômica”. Este fato é de suma importância para um melhor desenvolvimento da 
genética comunitária no Brasil. Anteriormente à inserção do Campo 34, as informações eram geradas 
apenas a partir das Declarações de Óbito (DO), que eram obtidos pelo Sistema de Informação de 
Mortalidade (SIM)(25).

Apesar deste grande avanço, estudos demonstram que a qualidade da notificação de anomalias 
congênitas nestes registros nem sempre é satisfatória(25-27). Podemos citar os resultados obtidos por 
alguns autores(28) que demonstraram um sub-registro de 60,7% para as malformações congênitas na 
declaração de nascimento registradas no Sistema de Informação de Mortalidade, obtidas de dados 
constantes no Sistema de Nascidos Vivos com óbitos em Porto Alegre-RS(28).

Destacamos que a introdução e utilização do Campo 34 apenas terá relevância e confiabilidade com 
sua implementação de maneira efetiva e correta, com uma grande seriedade do preenchimento dos 
dados nele contido. Nota-se que muitos fatores comprometem a utilização das DNV como subsídio 
para informações sobre os defeitos congênitos, um dos principais fatores está relacionado ao momento 
em que se transcreve a descrição da anomalia do prontuário para a DNV, assim como a utilização de 
códigos e a alimentação do Sistema de Informações Sobre Nascidos Vivos (SINASC).

Observa-se que, para um melhor estudo das anomalias cromossômicas, há necessidade de melhor 
aperfeiçoamento dos sistemas de informação já existentes, deste modo seriam evitados erros na 
interpretação e utilização dos dados relacionados à taxa de insucesso em seu registro. Estratégias para 
um melhor desempenho nas atividades das ações de saúde, tanto para um atendimento como para a 
prevenção de doenças genéticas, serão bastante melhoradas quando o preenchimento do Campo 34 
for efetivo, trazendo dados com o real valor da realidade do Brasil em relação aos defeitos congênitos. 

Os resultados deste estudo refletem de forma generalizada o modo como a DNV é preenchida e 
principalmente como este documento, de extrema importância para levantamento epidemiológico, 
tem sido negligenciado em algumas maternidades. Deve-se destacar que a realização de estudo de 
malformação congênita baseado em dados contidos nas DNVs, torna-se altamente confiável quando 
possuem o menor número possível de campos em brancos. No entanto, algumas DNVs foram retiradas 
deste levantamento justamente pelo motivo exposto acima. 

É importante destacar o número elevado de DNVs em péssimo estado de conservação, possuindo 
rasuras ou mesmo ausentes dos prontuários, o que gera uma perda substancial de informações. O 
fato de algumas maternidades não possuírem sistema de informatização disponível para alimentar 
este banco de dados potencializa ainda mais esta perda e dificulta o acesso à informação, fazendo 
com que a pesquisa seja realizada de forma manual como foi o caso. Por se tratar de uma fonte 
direta de informação, o cuidado com o preenchimento e conservação das DNVs torna-se de extrema 
importância, principalmente para geração de perfil epidemiológico e para tomada de decisões em 
relação a estratégias de prevenção.
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     CONCLUSÃO

Neste estudo, o principal objetivo foi identificar quais as síndromes cromossômicas estavam 
presentes na amostra estudada e a sua frequência, para sanarmos a necessidade de gerar algum tipo 
de dado sobre o assunto no Estado do Amazonas. Sendo assim, após a análise dos prontuários do ano 
de 2010 a 2014, concluímos que, dentre todas as malformações congênitas registradas em crianças 
nascidas vivas, 9,2% eram representadas por anomalias cromossômicas, sendo a mais frequente (86,6%) 
representada pela Síndrome de Down.

Apesar da literatura citar que as aneuploidias tendem a aparecer em conceptos gerados por mães 
com idade avançada, encontramos prevalências iguais para mulheres de 15-19 e >35 anos. Ressaltamos 
aqui neste trabalho a grande importância do preenchimento do Campo 34 com acurácia, para 
que possamos obter o real valor dos dados relacionados à malformação congênita e/ou anomalia 
cromossômica. 

Considerando a carência de estudos sobre anomalias cromossômicas no Estado do Amazonas, este 
trabalho trouxe resultados descritivos, e o estímulo à sua elaboração foi exatamente para apresentarem 
dados que possam de alguma maneira colaborar em planos de ação para assistência as famílias e 
portadores de anomalias cromossômicas, bem como políticas públicas. Acredita-se que os resultados 
apresentados possam subsidiar o início das discussões para a elaboração de estratégias e políticas 
públicas adequadas direcionadas a saúde da mulher e da criança no que se diz respeito à prevenção 
das anomalias congênitas.

Este é o primeiro levantamento de ocorrência e descrição do perfil de nascidos com anomalias 
cromossômicas, realizado em uma maternidade no Amazonas, que, embora seja o maior Estado da 
federação brasileira, carece de infraestrutura e pessoal capacitado para realizar este tipo de serviço e 
atendimento.
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