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Os Defeitos Congênitos

• Anomalias ao nascimento
– morfológicas
– funcionais

• 3% dos nascidos vivos
• 5-10% das gestações
• 50% são preveníveis



Mortalidade abaixo de 1 ano no Brasil



Anomalias Congênitas

 Causas Ambientais
– Teratogênese

 Causas Multifatoriais
– Genética + Ambiente

 Causas Genéticas
– Monogênicas (AD, AR, LX)
– Cromossômicas
– Não Tradicionais



Causas
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Princípios e conceitos em Sindromologia

Definições de Anomalias e 
Mecanismos Patogenéticos



Dismorfologia

 David Smith, 1966:
– anomalias congênitas humana

 Anomalias Dismórficas
– Qualquer parte do corpo
– gravidade variável
– heterogeneidade etiológica
– heterogeneidade de recorrência



Períodos do desenvolvimento embriofetal humano

12



Disostoses Cranio-Fronto-Nasais







As Anomalias

 Classificação
– Malformação
– Deformidade
– Disrupção

 Importância Clínica
– Diagnóstica
– Prognóstica
– Aconselhamento genético



As Anomalias: Malformação

“Defeito morfológico de um 
órgão, parte dele ou parte 
maior do corpo, resultando de 
um processo de 
desenvolvimento 
intrinsecamente anormal”





Malformações

 Classificação
– Morfogêse Incompleta

 Agenesia Renal
– Morfogênese Redundante

 Polidactilia
– Morfogênese Aberrante

 Baço paratesticular

 2-3% dos RNs

 Época de desenvolvimento 
e gravidade

 Síndrome X Seqüência







As Anomalias: Deformidade

“Forma ou posição anormal de 
parte do corpo causada por 
forças mecânicas, não 
disruptivas”





Deformidades

 1-2% dos RNs
 Exemplos:

– craniotabes
– micrognatia
– dolicocefalia
– torcicolo
– pectus carinatum
– escoiose postural
– genu recurvatum
– artrogripose

 Causas:
– Mecânicas

 + comuns
 ambiente uterino
 seqüências deformativas

– Malformativas
 7,6% das malformações
 Ex: espinha bífida e pé torto

– Funcionais
 Hipotonias Congênitas
 Artrogriposes 

neuromusculares









As Anomalias: Disrupção

“Defeito morfológico de um 
órgão, parte de um órgão ou 
região maior  do corpo 
resultando de uma ruptura ou 
interferência com o 
desenvolvimento 
originariamente normal”





Disrupções

 1 a 2% (?) dos RNs
 Causas:

– Vascular
– Anóxia
– Infecção
– Radiação
– Teratógenos
– Fatores mecânicos
– lesões displásicas

 Tipo e gravidade 
variáveis

 anomalias em 
gemelares



BRIDAS 
AMNIÓTICAS





Malformações, Deformidades e Disrupções

Características Malformações Deformidades Disrupções
Época de ocorrência Embrião Feto Embrião/Feto
Nível do distúrbio Órgão Região Área
Mortalidade perinatal + - -
Variabilidade clínica Moderada Leve Extrema
Causas múltiplas Freqüente Menos comum Menos comum
Correção espontânea - + -
Correção postural - + -
Correção cirúrgica + -/+ +
Recorrência relativa Alta Baixa Muito baixa
Freqüência em RNs 2%-3% 1%-2% 1%-2%
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Anomalias Menores

 Erros de morfogênese ou variantes morfogenéticas.
 Utilidade clínica.

– Complicação rara.
– Pistas de erros mais importantes ou síndromes complexas.

 Freqüência.
– 1 anomalia = 15% da pop.
– 3 ou + = 1% da pop.

 90% com MF maiores !!!
 Investigar de anomalias maiores escondidas.









Significado  das Anomalias Menores

Fato Implicação
90 % dos neonatos com 3 ou 
mais anomalias  menores tem 
anomalias maiores 

Procura de anomalias ocultas

Presentes em muitas síndromes 
de anomalias congênitas 
múltiplas

Auxílio diagnóstico

42% dos caso de deficiência 
mental idiopática tem 3 ou mais 
anomalias, 80% delas menores

Auxílio prognóstico



Malformação

Disrupção

Deformidade



Mecanismos Patogenéticos:
Síndrome

“Padrão de anomalias 
múltiplas supostamente 
relacionadas 
patogeneticamente e que 
não  representam uma 
seqüência ou defeito de 
campo politópico”



Síndrome de Down



Trissomia 13





Mecanismos Patogenéticos:
Seqüência

“ Padrão de anomalias múltiplas derivadas de 
uma anomalia ou fatores mecânicos 
presumivelmente anteriores e causadores”
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Face achatadoMicrognatia
Fenda palatina

Pé torto

Contraturas

Agenesia
Renal

SEQUÊNCIA 
DE 

POTTER



Mecanismos Patogenéticos:
Associação

“Ocorrência não causal, em 2 ou mais 
indivíduos, de anomalias múltiplas não 
reconhecidas como defeito de campo 
politópico, seqüência ou síndrome”



VACTERL

 V ertebral
 A tresia anal
 C ardiac
 T racheo Esophageal fistula
 E ar
 R enal / Radial Ray
 L imbs



 C = coloboma
 H = heart defects
 A = atresia of the 

choanae
 R = retardation of 

growth and 
development

 G= genital and 
urinary abnormalities

 E = ear abnormalities 
and/or hearing loss

CHD7



Campos de Desenvolvimento

“Unidades do embrião nas quais o 
desenvolvimento de estruturas 
complexas é determinado e 
controlado de forma espacial e 
temporalmente coordenada e de 
maneira hierárquica“



Campos de Desenvolvimento

 Campo Monotópico
– estruturas anatômicas 

contíguas
 Campo Politópico

– estruturas distantes
– indução/inibição

 Defeito de Campo
– unidade reativa 

dismorfogenética
 Reação idêntica para 

múltiplas causas

 Associação
– definição estatística
– definição biológica 



Holoprosencefalia



FENDAS LÁBIO PALATINAS
1 anomalia – diferentes causas













SEQUENCIA DE ROBIN

Genético Secundário (oligoamnio)











Não existe quantidade segura para ingestão de 
álcool durante a gravidez

• Susceptibilidade fetal é modulada por:

– Quantidade ingerida

– Idade gestacional

– Estado nutricional

– Capacidade de metabolização materna e fetal



Ao nascer, a criança tem um ano de vida

(anônimo japonês)
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