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A cada 4 minutos e 30 segundos nasce uma criança com

defeito congênito nos Estados Unidos.
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Objetivos dessa apresentação:

• Caracterizar os tipos de malformações fetais;

• Apresentar a abordagem das malformações fetais e suas medidas

preventivas;

• Apresentar a importância do plano terapêutico e da assistência

adequada ao malformado.
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Malformações 
Fetais

Anomalia Congênita

Malformação

Deformação

Disruptura

Displasias



portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br

DIAGNÓSTICO E ABORDAGEM DAS MALFORMAÇÕES FETAIS

Anomalia Congênita

Malformações Fetais: conceitos

Defeito anatômico ou estrutural ao nascimento. 

Malformação
Anomalia congênita devido a um 
defeito embriológico. 

Deformação

Pressão mecânica intrauterina.

Sequência  
Potter

Gastrosquise
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Disruptura

Displasias

Malformações Fetais: conceitos

Anomalia congênita após o desenvolvimento 
embriológico normal 

Síndrome da 
Banda Amniótica

Organização anormal de um tecido específico
Rim normal

Aneuploidia
Número de cromossomos NÃO é um múltiplo exato 
do número haploide característico da espécie

Rim displásico
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Malformações Fetais

Prevalência

• População mundial: 2-5%

• Brasil: 2,7%*

*Pacheco et al., 2006

Estimativa extremamente complexa já que a muitas

malformações estão em órgãos internos e que

eventualmente podem não expressar nenhuma

sintomatologia no momento do nascimento.

Ex: malformações cardíacas menores, identificadas

na adolescência.
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Etiologia das Malformações Congênitas

Etiologia desconhecida

Herança multifatorial

Anormalidades cromossômicas

Genes mutantes

Agentes ambientais

50-60%

7-10%

7-8%

6-7% 20-25%

Etiologia desconhecida

Herança multifatorial

Anormalidades cromossômicas

Genes mutantes

Agentes ambientais
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Mortalidade Infantil no Brasil

Mortes por doenças infectocontagiosas

Mortes por causas evitáveis (acesso à serviços de saúde e
saneamento básico)

Mortes por anomalias congênitas
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Evolução do número de óbitos por grupo de causa de mortalidade
em menores de um ano de 1980 a 2000 no Brasil
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Abordagem das Malformações Congênitas

MEDIDAS 

PREVENTIVAS 

• Prevenção da ocorrência das malformaçõesPrimárias

• Interrupção da gestação após o diagnóstico
da malformação

Secundárias

• Medidas que visam tratar/minimizar
sequelas, reabilitando e integrando o RN
portador de malformação

Terciárias
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Medidas Preventivas

Primárias

Exemplos:

• Vacinação contra agentes infecciosos, como a rubéola

• Uso do ácido fólico

• Prevenção da exposição à compostos químicos ambientais e à radiações

• Suspensão do uso de drogas teratogênicas (ex: medicamentos para epilepsia)

• Controle de doenças metabólicas (ex: diabetes)

• Diagnóstico pré-implantacional do embrião (no caso de fertilização)
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Medidas Preventivas

Secundárias

Identificação 
da 

malformação 
intrauterina

• Ultrassonografia obstétrica 

(principal ferramenta)

• Ecocardiografia fetal

• Ressonância magnética

• Screening para aneuploidias

• Exames invasivos (ex: 

amniocentese)

Interrupção 
voluntária 

da gestação
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Medidas Preventivas

Secundárias

A ultrassonografia (USG) é o 

exame básico na realização 

da prevenção secundária. 

Idade gestacional dependente

Radius, 1993; Neilson JP (Cochrane Review) 2015. 

2015

A USG deve ser realizada antes de 24 semanas:

• Datação da gestação

• Detecção precoce de gestações múltiplas

• Detecção de malformações fetais não suspeitadas

• Evita pós-termo



portaldeboaspraticas.iff.fiocruz.br

DIAGNÓSTICO E ABORDAGEM DAS MALFORMAÇÕES FETAIS

Medidas Preventivas

Secundárias

Ultrassonografia 

Obstétrica • Sensibilidade: 17 A 74% (Falso positivo: 16-83%)

• Especificidade: 99% (Falso negativos: < 1%)

Recomenda:

• Examinador treinado

• Aparelho com até 5 anos de uso

Royal College of Obstetricians and Gynaecologists

Radius, 1993.
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Medidas Preventivas

Secundárias USG no 1º trimestre:

• Translucência Nucal

• Osso Nasal

• Ducto Venoso

• Osso Maxilar

• Tricúspide

Papel do screening para 

detecção das 

aneuploidias fetais 

Pode identificar bebês 
com alto risco para 
doenças genéticas.
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Medidas Preventivas

Secundárias

Ministério da Saúde, 2006; Brasil, Resolução no 2.848 de 07/12/1940.

Segundo o decreto nº 2.848, de 07/12/1940, a

interrupção da gestação no Brasil está

autorizada quando há:

• Risco de morte materna

• Estupro

Demais casos => necessário autorização judicial

Resolução CFM nº 1.989, de

14/05/2012 – dispõe sobre o

diagnóstico de anencefalia para a

antecipação terapêutica do parto.
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Medidas Preventivas

Terciárias

Período pré-natal

• Punções de cavidades/shunts

• Cirurgias intrauterinas

Período pós-natal

• Assistência multidisciplinar ao 
recém-nascido
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Malformações Fetais e Período Pós-natal

Mortalidade no 1º ano de vida:

• Porto Alegre (1986) - 5X mais que os recém-nascidos sem malformações fetais

• São Paulo (1997) - 4X mais que os recém-nascidos sem malformações fetais

• Rio de Janeiro (1999-2003, IFF/Fiocruz) – 2X mais que os recém-nascidos sem

malformações fetais

Horovitz DD et al., 2005.

RN com malformações fetais: dobro do tempo de 
internação e do custo no período neonatal.
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Assistência Perinatal 
ao Malformado

Plano 
Terapêutico

Obstetrícia Cirurgia 
pediátrica

Neonatologia

Neurocirurgia

Serviço socialBacteriologia 
Virologia

Genética

Psicologia

Anatomia 
patológica
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• Prognóstico

• Seguimento pré-natal

• Via de parto sugerida

• Cuidados pós-natal

• Documentação dos óbitos

• Aconselhamento pré e pós natal

• Especificidades em gestações futuras

Plano 
Terapêutico
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• Nem todas as malformações são evitáveis, mas é importante

se dedicar àquelas que são.

• As medidas preventivas, em seus diversos níveis, são a base

para a conduta nas malformações congênitas.

• É importante que os bebês com malformações fetais sejam

diagnosticados durante o pré-natal para que nasçam em

unidades de referência com recursos para melhor atende-los.
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