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APRESENTAÇÃO

Farmácia e Biomedicina integram o time das ciências da saúde que constituem 
nas áreas que estudam sobre a vida, a saúde e a doença. No qual focam na manutenção 
e na melhoria da saúde para o indivíduo, grupos específicos e comunidades.  

A obra “Biomedicina e Farmácia: Aproximações” consiste de uma série de livro 
(E-book) de publicação da Atena Editora, em seus 28 capítulos de artigos científicos 
do volume I, a qual abordam temáticas atualizadas de diferentes âmbitos que vão 
desde relatos de casos até a análise de medicamentos, plantas e microbiologia, entre 
outros.

Sendo assim, almejamos que este livro possa contribuir com informações 
pertinentes e atualizadas para os estudantes e profissionais da área de farmácia e 
biomedicina, oportunizando a ampliação dos conhecimentos sobre o tema.

Desejamos a todos uma boa leitura!

Letícia Bandeira Mascarenhas Lopes
Tiago Sousa Melo
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PRINCIPAIS MALFORMAÇÕES CONGÊNITAS EM 
CRIANÇAS DO ESTADO DE RORAIMA

CAPÍTULO 19
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RESUMO: As causas das malformações podem 
ser genéticas, ambientais ou multifatoriais. 
Os agentes teratogênicos são ambientais e 
podem ser físicos, químicos ou biológicos. 
Economicamente, o estado de Roraima se 
utiliza de atividades garimpeiras, agrícolas e 
pecuárias, sendo que os produtos poluentes 
dessas atividades como os metais pesados 
e agrotóxicos são lançados frequentemente 
nos solos e rios. Essa prática abusiva leva a 
contaminação de peixes, plantações, bem como 
pastagens destinadas aos rebanhos. Assim, 
rotineiramente a população de Roraima está 
sendo exposta aos teratógenos, incluindo as 
gestantes. O objetivo deste estudo foi conhecer 
as principais malformações congênitas em 
crianças do estado de Roraima. Trata-se de 
um estudo observacional descritivo, no qual 
foram consultados prontuários do Centro 
de Referência de Saúde da Mulher e do 
Hospital Materno Infantil Nossa Senhora de 
Nazaré dentre o período de três anos. Além 
disso, foram convidadas para participar da 
pesquisa gestantes de fetos com e sem 
malformações congênitas atendidas no Centro 
de Referência de Saúde da Mulher. Foram 
analisados 569 prontuários e aplicadas 50 
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fichas epidemiológicas, destes, 88 possuíam crianças com malformação congênita. 
Dentre as malformações, 72,7% foram malformações isoladas, 11,3% malformações 
associadas, 9,1% malformações múltiplas e 6,9% síndromes genéticas. As principais 
malformações congênitas observadas nessa população foram as anomalias do sistema 
nervoso (39,8%) e as cardiovasculares (25%). Acredita-se que os resultados obtidos a 
partir dessa pesquisa, oferecerão subsídios para propor medidas que visam aumentar 
o conhecimento da população sobre os defeitos congênitos no estado de Roraima.
PALAVRAS-CHAVE: Embriologia; Gravidez; Anormalidades congênitas.

ABSTRACT: The causes of the malformations can be genetic, environmental or 
multifactorial. Teratogenic agents are environmental and may be physical, chemical 
or biological. Economically the state of Roraima uses garimpeiras, agricultural and 
livestock activities, and the pollutants of these activities, such as heavy metals and 
agrochemicals, are frequently released in soils and rivers. This abusive practice 
leads to contamination of fish, plantations, and pastures for herds. Thus, the Roraima 
population is routinely being exposed to teratogens, including pregnant women. The 
objective of this study was to know the main congenital malformations in children of the 
state of Roraima. This is a descriptive observational study, in which the medical records 
of the Reference Center for Women’s Health and the Maternal and Child Hospital 
Nossa Senhora de Nazaré were consulted within the three-year period. In addition, 
pregnant women from fetuses with and without congenital malformations attended at 
the Reference Center for Women’s Health were invited to participate in the study. A 
total of 569 medical records and 50 epidemiological records were analyzed, of which 
88 had children with congenital malformation. Among the malformations, 72.7% were 
isolated malformations, 11.3% were associated malformations, 9.1% were multiple 
malformations and 6.9% were genetic syndromes. The main congenital malformations 
observed in this population were abnormalities of the nervous system (39.8%) and 
cardiovascular abnormalities (25%). It is believed that the results obtained from this 
research, will offer subsidies to propose measures that aim to increase knowledge of 
the population about the congenital defects in the state of Roraima.
KEYWORDS: Embryology; Pregnancy; Congenital abnormalities.

1 |  INTRODUÇÃO

Malformação congênita diz respeito a “um defeito morfológico de um órgão, parte 
dele ou de uma região maior do corpo resultante de um processo do desenvolvimento 
intrinsecamente anormal”. Esta, afeta negativamente o desenvolvimento normal 
da criança, e em muitos dos casos, traz graves prejuízos à sua saúde (MOORE; 
PERSAUD; TORCHIA, 2016). 

As malformações podem ser resultantes de fatores genéticos, ambientais ou 
multifatoriais (HOROVITZ; LLERENA-JR; MATTOS, 2005). Os defeitos congênitos 
ocasionados por fatores genéticos podem ter origem a partir das anomalias 
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cromossômicas numéricas ou estruturais e através de genes mutantes (PATIL; RAO; 
MAJUMDAR, 2014). Os teratógenos estão inseridos dentro dos fatores ambientais, 
contudo, a maioria das malformações decorrentes dos agentes teratogênicos podem 
ser evitadas desde que não haja a exposição materna (SCHÜLER-FACCINI et al., 
2002; GILBERT-BARNESS, 2010; MOORE; PERSAUD; TORCHIA, 2016). 

Está determinado que o momento crítico para a gestante frente aos agentes 
teratogênicos ocorre durante o pico da diferenciação celular e da morfogênese do 
embrião (GILBERT-BARNESS, 2010). Porém, ainda que se saiba que o período 
crítico se refere a fase embrionária, é imprescindível lembrar que algumas substâncias 
podem desempenhar um papel teratogênico mesmo quando empregadas depois 
deste período (ZOMERDIJK, et al. 2014; BOLTMAN-BINKOWSK, 2016). Já a herança 
multifatorial é determinada por uma combinação dos fatores genéticos e ambientais 
(SCHÜLER-FACCINI et al., 2002).

A investigação epidemiológica, contextualizada sobre as malformações, está 
relacionada com a determinação de como as anormalidades específicas podem 
associar-se com determinada circunstância, condição, tempo e lugar (KALTER, 2003). 
No Brasil, os estudos epidemiológicos sobre o assunto são reduzidos e se baseiam 
principalmente em dados hospitalares (NUNES et al., 2010; LIMA et al., 2018). 

No estado de Roraima ainda não existem estudos disponíveis sobre o tema, embora 
os indivíduos residentes nesta região estejam interagindo direta ou indiretamente com 
vários tipos de ambientes propícios ao desenvolvimento destas anormalidades. Nessa 
região do país, observa-se a presença de áreas de garimpo, onde existe elevada 
concentração de metais pesados (DINIZ; SANTOS, 2005), uma diversidade de plantas 
está inserida neste espaço da Amazônia setentrional, sendo frequentemente, algumas 
espécies, consumidas pela população local na forma de remédios caseiros (LUZ, 2001), 
e a própria flora da região de Roraima e o clima propiciam a proliferação de mosquitos 
que transmitem agentes infecciosos, tais como os vírus causadores da Dengue, Zika e 
Chikungunya (MANIERO et al., 2016). Diante da importância dos defeitos congênitos 
na população em geral e pela escassez de trabalhos no Estado, o presente estudo 
teve por objetivo conhecer as principais malformações congênitas em crianças do 
estado de Roraima.

2 |  METODOLOGIA

Trata-se de um estudo observacional descritivo que foi aprovado pela Diretoria 
de Ensino e Pesquisa (DEP) do Hospital Materno Infantil Nossa Senhora de Nazaré 
(HMINSN), pela Diretoria do Centro de Referência de Saúde da Mulher (CRSM) e pelo 
Comitê de Ética em Pesquisa em seres humanos da Universidade Federal de Roraima 
– CEP/UFRR (2.366.062).

Inicialmente, foi realizado um levantamento de dados de prontuários de um 
período de três anos (2015-2018), no HMINSN e no CRSM para averiguar os tipos 
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de malformações presentes no estado de Roraima. Além disso, foram convidadas 
para participar da pesquisa gestantes de fetos com e sem malformações congênitas 
atendidas no CRSM. As participantes selecionadas receberam explicação detalhada 
sobre o objetivo do estudo e a seguir, foram convidadas a assinar o termo de 
consentimento livre e esclarecido e o termo de assentimento, quando necessário. Após 
a assinatura, as gestantes foram submetidas a uma ficha de dados epidemiológicos. 

Gestantes menores que 12 anos de idade e maiores do que 45, bem como o 
grupo de vulneráveis (pacientes indígenas, portadoras do vírus da imunodeficiência 
humana e imigrantes) foram excluídas desta pesquisa. Os dados dos prontuários do 
HMINSN e do CRSM, mais as informações coletadas das gestantes foram analisadas 
através do programa Microsoft Excel. 

3 |  RESULTADOS E DISCUSSÃO

Foram analisados 569 prontuários do período de 2015 a 2018 no HMINSN e no 
CRSM de recém-nascidos com algum grau de comprometimento após o parto e foram 
aplicadas 50 fichas de dados epidemiológicos em gestantes atendidas no CRSM. 
Desses prontuários e fichas, 88 (14,2%) apresentavam crianças com malformação 
congênita.

Para facilitar a análise, as anomalias foram classificadas em quatro grupos: 
malformações isoladas, malformações associadas, malformações múltiplas e 
síndromes genéticas. As isoladas são as anomalias que afetam um único sistema, as 
associadas comprometem dois sistemas e as múltiplas afetam três ou mais sistemas 
do corpo humano (FONTURA; CARDOSO, 2014).

Sessenta e quatro (72,7%) dos indivíduos acometidos apresentaram malformações 
isoladas, 10 (11,3%) malformações associadas, 8 (9,1%) malformações múltiplas e 6 
(6,9%) casos de síndromes genéticas (gráfico 1).

Gráfico 1: Distribuição das malformações congênitas de acordo com os grupos
*MI= malformações isoladas, MA= malformações associadas, MM= malformações múltiplas e SG= síndromes 

genéticas.
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A partir desses dados pode-se observar ainda que os casos de anomalias que 
afetam o sistema nervoso são prevalentes entre as crianças nascidas em Roraima, 
representando 39,8% (N=35) do total de malformações congênitas. Entre as 
malformações do sistema nervoso, 80% (N=28) se manifestaram de forma isolada, 
17,1% (N=6) em associação e 2,9% (N=1) múltipla.

As malformações congênitas que afetam o sistema cardiovascular ganharam 
um segundo papel de destaque na pesquisa, atingindo 25% (N=22) da população 
estudada. Sendo que 63,7% (N=14) se apresentaram de forma isolada, 22,7% (N=5) 
em associação e 13,6% (N=3) múltipla. Todas as informações supracitadas estão 
inseridas na tabela 1, juntamente com os dados das demais malformações encontradas 
no estudo.

Sistema/área comprometido
com a malformação

N°
MI

N°
MA

N°
MM

N°
Total

%
(n°88)

Neurológico 28 6 1 35 39,8
Cardiovascular 14 5 3 22 25
Craniofacial 6 4 3 13 14,8
Parede abdominal anterior 9 1 1 11 12,5
Geniturinária 4 3 1 8 9,1
Gastrointestinal 3 1 2 6 6,8
Osteomuscular - - 5 5 5,7
Pulmonares - - 2 2 2,3
Cisto 
Abdominal - - 2 2 2,3

Tabela 1: Distribuição das malformações congênitas encontradas em Roraima, Brasil 
*Devido a presença de malformações associadas e múltiplas, a soma do n. total e do percentual final difere do 

número absoluto (n.88) de casos. 

Com relação aos pacientes que apresentaram síndromes genéticas (tabela 2), 
não foi possível definir os tipos de alterações fisiológicas que eles apresentaram ao 
nascimento, devido a escassez de informações nos prontuários médicos.

Síndromes genéticas No (No 6) %
Down 3 49,9
Noonan 1 16,7
Turner 1 16,7
Osteocondrodisplasia 1 16,7

Tabela 2: Distribuição das síndromes genéticas

Esses achados se assemelham aos encontrados no berçário anexo à Maternidade 
do Hospital das Clínicas da Faculdade de Medicina da Universidade de São Paulo, 
onde os pesquisadores também constataram que as malformações neurológicas foram 
prevalentes (PIMENTA; CALIL; KREBS, 2010). No entanto, Pimenta e colaboradores 
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determinaram que as anomalias do sistema urogenital foram a segunda causa de 
malformações entre a população estudada, porém, ambos os estudos trazem as 
anomalias craniofacias como a terceira causa de malformações entre as crianças. 
Outro estudo que se aproxima do realizado em Roraima, demonstra que os defeitos 
do sistema cardiovascular, seguido das alterações do sistema nervoso central, 
são as principais causas de obtido de recém-nascidos e menores de um ano com 
malformações congênitas no estado de Pernambuco (ARRUDA; AMORIM; SOUZA, 
2008).

Diferente dos resultados encontrados para o estado de Roraima, mas que 
se destaca por se repetir em outros Estados (São Paulo, Rio de Janeiro, Paraná, 
Pernambuco, Maranhão e Ceará) brasileiros, é a categorização em primeiro lugar das 
malformações osteomusculares, seguidas das alterações neurológicas  (NASCIMENTO 
et al., 2006; GUERRA et al., 2008; MELO et al., 2010; SILVA et al., 2011; RODRIGUES 
et al., 2014; FONTURA; CARDOSO, 2014). A partir desses dados, é possível inferir 
que a distribuição das malformações ocorre de forma variada, de acordo com a área 
de estudo. Além do mais, pode-se observar que essa variação ocorre até mesmo em 
localizações diferentes dentro de um mesmo Estado (MELO et al., 2010; POLITA et 
al., 2013). Isso se dá devido ao ambiente em que a gestante está inserida, bem como 
sua carga genética e hábitos de vida, visto que o risco para se gerar uma criança com 
malformação pode ser genético, ambiental ou multifatorial (HOROVITZ; LLERENA-
JR; MATTOS, 2005).

Quando analisamos as principais malformações encontradas em Roraima, pode-
se deduzir que o ambiente (fauna e flora), as práticas laborais (garimpo, agricultura 
e pecuária) e a cultura (uso de plantas medicinais) do Estado estão influenciando 
direta ou indiretamente no desenvolvimento dessas anomalias (LUZ, 2001; DINIZ; 
SANTOS, 2005; MANIERO et al., 2016). Afinal, o sistema nervoso e o cardiovascular 
se desenvolvem de forma complexa e prolongada, tornando-se suscetíveis a erros 
do desenvolvimento tanto no período embrionário como fetal (MOORE; PERSAUD; 
TORCHIA, 2016).

4 |  CONCLUSÃO

Pode-se observar que as principais malformações encontradas em crianças 
do estado de Roraima acometem o sistema nervoso e cardiovascular. Acredita-se 
ainda que os resultados obtidos a partir dessa pesquisa, oferecerão subsídios para 
propor medidas que visam aumentar o conhecimento da população sobre os defeitos 
congênitos em Roraima.
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