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Resumo

Objetivo. Propor uma lista de anomalias congénitas com cédigos correspondentes na
Classificacdo Estatistica Internacional de Doencas e Problemas Relacionados a Satde —
10* Revisao (CID-10), visando aplicagdo no dmbito da vigilancia em satde. Métodos.
Em dezembro de 2019, realizou-se busca nas seguintes fontes de dados: CID-10; CID-
11; anomalias monitoradas por trés modelos de vigilancia; base de informagdes sobre
doengas raras (Orphanet). Realizou-se extragdo das anomalias a partir dessas fontes,
processamento para correspondéncia com base na CID-10 e compilagdo mediante revisao
manual. Resultados. Foram identificados 898 codigos, dos quais 619 (68,3%) constavam
no capitulo XVII da CID-10. Dos 279 cddigos de outros capitulos, 19 foram exclusivos
da busca na CID-11, 72 dos modelos de vigilancia, 79 da Orphanet e 36 da busca de
termos na CID-10. Conclusao. Os c6digos que constam do capitulo XVII da CID-10 nao
captam a totalidade das anomalias congénitas, indicando a necessidade de adog@o de uma
lista ampliada.

Palavras-chave: Anormalidades Congénitas; Doencas Raras; Classificagdo Internacional

de Doengas; Monitoramento Epidemiolégico.



Abstract

Objective. Propose a list of congenital anomalies with corresponding codes in the tenth
revision of the International Classification of Diseases (ICD), aiming at application in the
scope of health surveillance. Methods. In December 2019, the following sources were
searched: ICD-10, ICD-11, abnormalities monitored by three surveillance programs, and
a database of rare diseases (Orphanet). The Abnormalities were extracted from these data
sources, processed based on the ICD-10 and compiled with manual review. Results. 898
codes were identified, of which 619 (68.3%) were in Chapter XVII of ICD-10. Of the 279
codes in other chapters, 19 were exclusive of the ICD-11 search, 72 of the surveillance
programs, 79 of the Orphanet and 36 of the ICD-10 search for terms. Conclusion. The
codes contained in chapter XVII of ICD-10 do not capture the totality of congenital
anomalies, indicating the need of adopting of an expanded list.

Keywords: Congenital Abnormalities; Rare diseases; International Classification of

Diseases; Epidemiological Monitoring.

Introducao

A Organizagdo Mundial da Satde (OMS) define anomalias congénitas (defeitos
congénitos) como alteragdes estruturais ou funcionais no embrido ou feto, derivadas de
fatores anteriores ao nascimento, possiveis de se identificar no acompanhamento pré-
natal, no nascimento ou mais tarde, ao longo da vida.! No mundo, estima-se cerca de 3%

3 sendo que pelo menos 3,3

dos nascidos vivos com alguma anomalia, a cada ano,”
milhdes de criangas menores de cinco anos morrem anualmente, por causa de anomalias
congénitas graves. Entre os afetados que sobrevivem, muitos apresentam incapacidades
durante a vida.*

Um sistema de codificagdo e classificacdo abrangente e robusto ¢ essencial para a
vigilancia de anomalias congénitas, porém nao existe uma lista acordada que retina todos

esses agravos.” A Classificagdo Estatistica Internacional de Doengas e Problemas

Relacionados a Satude (CID) constitui a codificacdo adotada internacionalmente, para



propodsitos epidemioldgicos. Em sua décima revisdo (CID-10), seu capitulo XVII
(Malformagdes congénitas, deformidades e anomalias cromossomicas) faz referéncia
exclusivamente a anomalias congénitas.® Apesar de esse capitulo ser amplamente
utilizado como referéncia para vigilancia, existem outros agravos que se enquadram no
conceito de anomalias congénita mas se encontram em outros capitulos da mesma CID-
10. A despeito da atualizacdo realizada em sua décima primeira edi¢do, CID-11,
instituicdes internacionais, como a International Clearinghouse for Birth Defects
Surveillance and Research (ICBDSR) e a European Network of Population-Based
Registries for the Epidemiological Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT),
apontam que a ultima versdo ndo serd suficiente para englobar todas as anomalias
congeénitas em capitulo tinico.’

Alguns programas internacionais de vigilancia de anomalias congénitas incluem
condi¢des ausentes do capitulo XVII da CID-10, segundo seus objetivos e prioridades.
No Brasil, os cddigos do capitulo XVII da CID-10 sao utilizados para registro dos casos
de anomalias congénitas em sistemas de informagdes, a exemplo do Sistema de
Informacgdes sobre Nascidos Vivos (Sinasc). A proposi¢ao de uma lista utilizando-se de
multiplas fontes de informagao visa permitir o estabelecimento de um conjunto ampliado
de anomalias congénitas, de maneira a elencar aquelas prioritdrias para monitoramento.
Desta forma, sera possivel expandir o rol de codigos habilitados para inser¢do no sistema
e, por conseguinte, aprimorar a vigilancia de anomalias identificadas no nascimento.
Neste trabalho, objetivou-se propor uma lista expandida de anomalias congénitas para
além do capitulo XVII da CID-10, visando sua disponibilizagdo para aplicagdo no ambito

da vigilancia em satde.

Construcao da lista

Foram utilizadas as seguintes fontes de informacgao: CID-10, publicada em 2007 e vigente
no Brasil; CID-11, langada pela OMS em 2019, com o propdsito de ser implementada a
partir de 2022; anomalias congénitas monitoradas por modelos de vigilancia

selecionados, identificados a partir de uma revisdo narrativa da literatura;” e um



repositorio/base de informagdes sobre doengas raras, o Orphanet.® Realizou-se a extragio
dos codigos das diferentes fontes em dezembro de 2019.

Foram incluidas condi¢des que atendessem ao conceito de anomalias congénitas adotado
pela OMS.! Embora ndo sejam anomalias congénitas por definigdo, as infecgdes
congénitas foram consideradas, haja vista algumas apresentarem desfechos importantes
no contexto da vigilancia.” Foram excluidas condi¢des sobre as quais ndo havia
codificacdo correspondente na CID-10, especialmente para manter correspondéncia com
o registro dos casos nos sistemas de informagdes do Ministério da Saude.

Os codigos das anomalias congénitas do capitulo XVII foram captados da CID-10.
Também foi realizada busca, pelos termos ‘congénit’, ‘malforma’, ‘displas’, ‘disrup’ e
‘genétic’, sendo considerados todos os codigos correspondentes.

As anomalias congénitas da CID-11 foram extraidas do capitulo 20, que compila os
defeitos do desenvolvimento, bem como de todos os codigos relacionados aos erros inatos
do metabolismo — anomalias congénitas por definicao.

Utilizaram-se, ainda, as listas de anomalias de trés modelos de vigilancia:
EUROCAT,'"%!! ECLAMC (Latin American Collaborative Study of Congenital
Malformations)'>!* e CREC (Costa Rican Birth Defects Register).!* As redes ECLAMC
e EUROCAT foram selecionadas por serem referéncia para a América-Latina e a Europa,
respectivamente. O CREC foi escolhido por incluir um grande nimero de anomalias
funcionais e vigiar a maior quantidade de anomalias congénitas fora do capitulo XVII da
CID-10, comparado aos demais programas analisados.'> O ECLAMC ndo possui lista
especifica de anomalias para vigilancia mas fornece um atlas de consulta, dotado de uma
lista definida de condigdes.'?

A partir da Orphanet,® foram aplicadas duas estratégias para extragdo das anomalias
congénitas. Na primeira, entre as 35 classificagdes de doencgas raras, seis atendiam ao
conceito de anomalias congénitas: (i) Defeito de desenvolvimento raro durante a
embriogénese; (ii) Malformag¢des cardiacas raras; (iii) Erros inatos e raros do
metabolismo; (iv) Doengas genéticas raras; (v) Desordens teratogénicas raras; e (vi)
Anomalias cromossdmicas classificadas por cromossomos. A segunda estratégia de busca
procurou captar anomalias congénitas além dessas classificagdes, a partir do modelo de
classificagdo hierarquica do tipo de desordens

(http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/Orphanet linearisation_rules.pdf),



considerando-se como anomalias congénitas as sindromes malformativas e anomalias
morfoldgicas.

Os codigos das anomalias congénitas da CID-11 e da Orphanet foram mapeados, para
correspondéncia com a CID-10, segundo orientacdo das proprias fontes. Da Orphanet,
foram captados os cddigos que mantinham correspondéncia exata com a CID-10.
Posteriormente, as anomalias congénitas captadas foram compiladas em uma lista Unica,
retirando-se as duplicatas.

Ap0s processamento, a lista foi revisada manualmente (Bremm JM e Cardoso-dos-Santos
AC), para exclusdo das condi¢gdes que ndo se enquadravam no conceito de anomalias
congénitas. A lista obtida apds essa revisdo foi validada por duas geneticistas,
especialistas na area (Sanseverino MTV e Schiiler-Faccini L). Por fim, para classificacdo
das anomalias na lista final, adotou-se o modelo proposto na CID-11, uma classificagao
mais atual e abrangente que a CID-10.

A Figura 1 apresenta as fontes consultadas e o processo para obtencdo dos dados. Da
CID-10, além dos 619 codigos do capitulo XVII, foram captados 509 mediante a busca
por termos; feita a compilagdo de ambos conjuntos e retiradas as duplicatas, chegou-se a
701 codigos. Na CID-11, o capitulo 20 (Anomalias do Desenvolvimento) conta com
1.311 coédigos de anomalias congénitas, além dos 193 relacionados aos erros inatos do
metabolismo, que, apds correspondéncia com a CID-10, resultaram em 683 cddigos
unicos. Em relagdo aos modelos de vigilancia, foram incluidos 638 cdédigos a partir do
EUROCAT, 650 do ECLAMC e 731 do CREC, logo compilados e deduplicados,
resultando em 767 c6digos unicos.

Entre as classificagdes da Orphanet, foram captados codigos referentes aos defeitos de
desenvolvimento raros durante a embriogénese (3.507 codigos), malformacgdes cardiacas
raras (242), doengas genéticas raras (6.520), erros inatos e raros do metabolismo (1.058),
desordens teratogénicas raras (39) e anomalias cromossdmicas classificadas por
cromossomos (511 codigos). Quanto ao tipo de desordens, as sindromes malformativas
apresentaram 1.940 codigos, enquanto as anomalias morfologicas, 426. Uma vez
compilados e deduplicados os codigos captados da Orphanet, foram excluidos 6.498. Dos
7.295 codigos traduzidos dessa base para a CID-10, apenas 289 (3,96% do total)

apresentaram correspondéncia exata.



Em seguida, a lista de anomalias codificadas na CID-10, oriunda de diferentes fontes, foi
compilada e deduplicada e 1.500 codigos foram excluidos. Os 945 cddigos restantes
passaram por revisdo manual, sendo 47 definitivamente excluidos por ndo se
enquadrarem no conceito de anomalias congénitas. Esse processo resultou em uma lista
com 898 cddigos de anomalias, logo classificados em 21 grupos distintos, de acordo com
a proposta da CID-11 (Figura 2).

A lista final, conclusiva deste trabalho, reuniu os 619 cdédigos do capitulo XVII da CID-
10, além de 279 cédigos de outros capitulos, dos quais 19 foram exclusivos da busca na
CID-11, 72 dos modelos de vigilancia, 79 da Orphanet e 36 da busca de termos na CID-
10. Particularmente, 87 anomalias congénitas foram compartilhadas entre, pelo menos,

duas dessas diferentes fontes (Figura 3).

Discussao

Este trabalho propde uma lista dotada de 898 anomalias com codigos correspondentes na
CID-10, permitindo a instrumentaliza¢do do conceito de anomalias congénitas fornecido
pela OMS. Comparada ao capitulo XVII da CID-10,% a lista elaborada incluiu 279 novas
condi¢des. O Sinasc esta habilitado para inclusdo dos cddigos constantes do capitulo
XVII da CID-10, tao somente, o que limita a vigilancia de anomalias congénitas no Brasil.
Uma lista compreensiva de anomalias congénitas codificadas na CID-10 torna-se
importante para a vigilancia. Sua codificagdo ¢ amplamente utilizada pelos profissionais
de saude, para registro de casos nos sistemas de informagdes. Entretanto, o mapeamento
dos codigos foi um desafio. Em muitos casos, estes autores ndo encontraram a
correspondéncia exata entre os codigos das fontes de dados utilizadas e os da CID-10, o
que pode conduzir a erros. Para minimizar essa limita¢do, apenas anomalias de
correspondéncia exata com a CID-10 foram selecionadas e, posteriormente, realizada
conferéncia manual dos codigos, no sentido de refinar sua acuracia.

A habilitacdo de novos codigos da CID-10 para inclusdo de anomalias congénitas nos
sistemas de informagdes, especialmente no Sinasc, serd de extrema relevancia para a

vigilancia em satde.* O volume atual ndo dispdes de codifica¢do para algumas condigdes,



e o capitulo referente as anomalias congénitas na CID-10 (XVII) se restringe,
basicamente, as anomalias estruturais. Embora tenha-se somado novas condi¢des ao
capitulo 20 na CID-11, tal medida ndo foi suficiente para contemplar a totalidade de
condi¢des passiveis de definicio como anomalias congénitas. Os dados extraidos e
analisados corroboram a declaracdo conjunta das duas maiores redes internacionais para
vigilancia de anomalias congénitas, EUROCAT e ICBDSR.}

Nesse contexto, a lista expandida, aqui proposta, fornece um escopo ampliado de
anomalias congénitas, util para os fins da vigilancia dessas condic¢des, seus objetivos e
prioridades. Conclui-se que a incorporagdo de novas fontes de dados aproxima esta lista

da totalidade de anomalias congénitas passiveis de registro no Brasil.
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ICBDSR: International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and Research.

EUROCAT: European Network of Population-Based Registries for the Epidemiological Surveillance of Congenital Anomalies.




ECLAMC: Latin American Collaborative Study of Congenital Malformations.

CREC: Costa Rican Birth Defects Register.

CID-10: Classificagao Estatistica Internacional de Doengas e Problemas Relacionados a Satde — 10* Revisao.
CID-11: Classificagao Estatistica Internacional de Doengas e Problemas Relacionados a Saude — 11* Revisao.

Figura 1 — Sistematizacdo do processo de elaboragao da lista final de anomalias congénitas



Classificacdo das anomalias

Codigos das anomalias

Certas doencas infecciosas ou parasitarias

A500, A501, A502, A503, A504, A505, A506, A507, A509, B004

Neoplasias

D179, D180, D181, D215, D220, D221, D222, D223, D224, D225, D226, D227, D229, L722, Q822

Doencas do sangue ou 6rgaos formadores de sangue

D551, D552, D553, D560, D561, D562, D564, D572, D580, D581, D588, D595, D640, D644, D66, D67, D680,
D681, D740, D820

Doencas do sistema imunolégico

D720, D804, D806, D807, D808, D810, D811, D812, D813, D814, D815, D816, D817, D822, D823, D824, D841

Doencas enddcrinas, nutricionais ou metabdlicas

E000, E001, E002, E009, E030, E031, E201, E232, E250, E310, E343, E700, E701, E702, E703, E708, E709, E710,
E711, E712, E713, E720, E721, E722, E723, E724, E725, E728, E729, E730, E740, E741, E742, E743, E744, E748,
E750, E751, E752, E753, E754, E755, E756, E760, E761, E762, E763, E768, E769, E770, E771, E778, E779, E791,
E798, E800, E801, E802, E803, E804, E805, E806, E807, E830, E831, £832, E833, E834, E835, E838, E839, E850,
E851, E852, E853, E854, E858, E859, E880, E881, E888, E889, G230, G601, Q044

Transtornos mentais, comportamentais ou do
desenvolvimento neurologico

F799, F841, F843

Doencas do sistema nervoso

F803, G10, G110, G113, G114, G120, G231, G241, G244, G318, G404, G408, G512, G602, G633, G702, G710,
G711, G712, G800, G901, QO18, Q282

Doencas do sistema visual

H046, H052, H320, H494, Q150

Doencas do ouvido ou processo mastoide

H905

Doencas do sistema circulatorio

1270, 1424, 1425, 1429, 1471, 1498, 1517, 1773, Q820

Doencas do sistema respiratorio

E840, ER41, E848, E849

Doencas do aparelho digestivo

K006, K008, K035, K068, K070, K071, K079, K088, K108, K116, K400, K401, K402, K403, K404, K409, K420,
K421, K429, K469, K552, K768, K831




Doencas da pele

E882, L050, L059, L440, L631, L813, L818, Q800, Q801, Q802, Q803, Q804, Q810, Q811, Q812, Q818, Q819,
Q841, Q842, Q843, Q844

Doencas do sistema musculo-esquelético ou tecido
conjuntivo

MI111, M124, M162, M163, M231, M611, M850, M911, M918, M941, Q781

Doencas do aparelho geniturinario

N046, N251, N47, N948, Q611, Q612, Q613, Q615, Q618, Q619

Certas condicdes originarias do periodo perinatal

P026, P113, P230, P231, P232, P233, P234, P235, P236, P238, P239, P271, P350, P351, P352, P353, P358, P359,
P370, P371, P373, P374, P378, P379, P560, P613, P614, P702, P745, P832, P835, P941, P942, P960

Anomalias cromossémicas, excluindo mutagdes
genéticas

Q900, Q901, Q902, Q909, Q910, Q912, Q914, Q916, Q920, Q921, Q922, Q923, Q924, Q925, Q926, Q928, Q929,
Q927, Q930, Q931, D821, Q932, Q933, Q934, Q937, Q950, Q951, Q952, Q953, Q954, Q955, Q958, Q959, Q960,
Q961, Q962, Q963, Q964, Q968, Q969, Q970, Q971, Q972, Q980, Q981, Q984, Q985, Q986, Q987, Q992, Q990,
Q978, Q979, Q988, Q989, Q911, Q913, Q915, Q917, Q935, Q936, Q938, Q939, Q982, Q983, Q991, Q998, Q999

Condig¢oes com distiarbios do desenvolvimento
intelectual como caracteristica clinica relevante

F842, Q043, Q512, Q518, Q519, Q524, Q528, Q529, Q892, Q893, Q898, Q899

Anomalias miltiplas ou sindromes do
desenvolvimento

FQ738, Q770, Q771, Q772, Q773, Q774, Q775, Q777, Q778, Q779, Q780, Q782, Q783, Q785, Q786, Q788, Q789,
Q751, Q743, Q776, Q308, Q809, Q821, Q823, Q824, Q829, M357, Q796, Q874, E345, Q560, Q561, Q562, Q563,
Q564, Q973, Q873, Q850, Q851, Q858, Q859, Q754, Q794, Q860, Q861, Q862, Q868, Q894, Q870, Q871, Q872,
Q878, Q897




Anomalias estruturais do desenvolvimento que
afetam principalmente um sistema corporal

Q784, Q828, Q846, Q000, Q001, Q002, Q010, Q011, Q012, Q019, Q050, Q051, Q052, Q053, Q054, Q055, Q056,
Q057, Q058, Q059, Q070, Q030, Q038, Q039, Q02, Q040, Q041, Q042, Q045, Q046, Q031, Q060, Q061, Q062,
Q063, Q064, Q068, Q069, Q048, Q049, Q078, Q079, Q110, Q111, Q112, Q113, H570, Q130, Q131, Q132, Q133,
Q134, Q135, Q138, Q139, Q120, Q121, Q122, Q123, Q124, Q128, Q129, Q140, Q141, Q142, Q143, Q148, Q149,
Q100, Q101, Q102, Q103, Q104, Q105, Q106, Q107, Q158, Q159, Q162, Q171, Q173, Q174, Q175, Q181, Q160,
Q161, Q163, Q164, Q165, Q169, Q172, Q170, Q178, Q179, K000, K001, K002, K005, Q184, Q185, Q380, Q381,
Q382, Q383, Q386, Q360, Q369, Q351, Q353, Q355, Q357, Q359, Q370, Q371, Q372, Q373, Q374, Q375, Q378,
Q379, Q361, Q670, Q186, Q187, Q671, Q385, Q183, Q180, Q182, Q680, Q300, Q301, Q302, Q303, Q308, Q309,
Q310, Q311, Q312, Q313, Q315, Q318, Q319, Q320, Q321, Q322, Q323, Q324, Q330, Q331, Q332, Q333, Q334,
Q335, Q336, Q338, Q339, Q340, Q341, Q348, Q349, Q240, Q241, Q200, Q201, Q202, Q203, Q205, Q260, Q261,
Q262, Q263, Q264, Q268, Q269, Q212, Q223, Q224, Q225, Q228, Q229, Q232, Q233, Q238, Q239, Q210, Q213,
Q204, Q234, Q220, Q221, Q222, Q230, Q231, Q243, Q244, Q253, Q255, Q214, Q250, Q251, Q252, Q254, Q256,
Q257, Q258, Q259, Q245, Q219, Q206, Q208, Q209, Q211, Q218, Q226, Q242, Q246, Q248, Q249, 1780, Q265,
Q266, Q271, Q272, Q273, Q278, Q279, Q280, Q281, Q283, Q289, Q288, Q790, Q792, Q793, Q270, Q644, Q795,
Q384, Q387, Q390, Q391, Q392, Q393, Q394, Q395, Q396, Q398, Q399, Q400, Q401, Q410, Q411, Q412, Q430,
Q428, Q429, Q431, Q420, Q421, Q422, Q423, Q435, Q437, Q433, Q388, Q402, Q403, Q408, Q409, Q418, Q419,
Q432, Q434, Q436, Q438, Q439, Q453, Q458, Q459, Q440, Q441, Q442, Q443, Q444, Q445, Q446, Q447, Q450,
Q451, Q452, Q890, Q600, Q601, Q602, Q603, Q604, Q605, Q606, Q610, Q614, Q630, Q631, Q632, Q633, Q638,
Q639, Q620, Q621, Q622, Q623, Q624, Q625, Q626, Q627, Q628, Q642, Q643, Q645, Q646, Q647, Q648, Q649,
Q525, Q527, Q526, N895, N896, Q520, Q521, Q522, Q523, Q515, Q516, Q510, Q511, Q513, Q514, Q517, Q500,
Q501, Q502, Q503, Q504, Q505, Q506, Q555, Q550, Q530, Q3531, Q532, Q539, Q540, Q541, Q542, Q543, Q548,
Q549, Q544, Q640, Q553, Q551, Q552, Q554, Q556, Q558, Q559, Q830, Q832, Q831, Q833, Q838, Q839, Q672,
Q673, Q750, Q753, Q752, Q765, Q675, Q676, Q677, Q678, Q760, Q761, Q762, Q763, Q764, Q766, Q767, Q768,
Q769, Q650, Q651, Q652, Q653, Q654, Q655, Q656, Q658, Q659, Q690, Q691, Q692, Q699, Q704, Q700, Q701,
Q702, Q703, Q709, Q681, Q682, Q683, Q684, Q685, Q660, Q661, Q662, Q663, Q664, Q665, Q666, Q667, Q668,
Q669, Q710, Q711, Q712, Q713, Q714, Q715, Q716, Q718, Q719, Q720, Q721, Q722, Q723, Q724, Q725, Q726,
Q727, Q728, Q729, Q730, Q731, Q740, Q741, Q742, Q748, Q749, Q755, Q758, Q759, Q875, Q840, Q274, Q825,
Q845, Q848, Q849, Q891, Q188, Q189, Q641, Q674, Q688, Q791, Q798, Q799




Sintomas, sinais ou achados clinicos, nao

classificados em outra parte ROI1, R160, R161

Figura 2 — Classificacdo das anomalias congénitas de acordo com os capitulos da Classificaciio Estatistica Internacional de Doencas

e Problemas Relacionados a Saude — Décima Primeira Revisao (CID-11)
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Figura 3 — Anomalias congénitas que se encontram fora do capitulo XVII da
Classificacao Estatistica Internacional de Doencas e Problemas Relacionados a

Saude — Décima Revisao (CID-10), de acordo com as fontes de dados
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