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RESUMO

Objetivo: Tracar o panorama epidemiolégico das anomalias cromossémicas no Brasil, considerando
prevaléncia, morbidade e mortalidade entre 2008 e 2024. Métodos: Estudo quantitativo, ecoldgico,
observacional e descritivo, baseado em dados secundarios obtidos nas plataformas publicas DATASUS,
SIH/SUS, SIM e IBGE. Foram analisados registros de internagdes, ébitos e estimativas populacionais
relacionados as anomalias cromossOmicas classificadas no capitulo XVII da CID-10. Calculou-se a
prevaléncia, morbidade e mortalidade por regido brasileira, com posterior representagao grafica dos
resultados. Resultados: A regido Sul apresentou as maiores taxas de prevaléncia (0,05%) e morbidade
(0,047%), além da menor mortalidade (10,8%). Em contrapartida, a regido Norte registrou a menor prevaléncia
(0,03%) e morbidade (0,027%), porém a maior mortalidade (21,37%). Sudeste, Centro-Oeste e Nordeste
apresentaram valores intermediarios, com oscilagdes importantes ao longo da série histdrica, especialmente
em 2020, periodo coincidente com a pandemia de COVID-19. A sindrome de Down foi a cromossomopatia
mais prevalente, seguida pelas sindromes de Edwards, Klinefelter e Turner. Conclusdo: As anomalias
cromossOmicas apresentaram distribuicdo heterogénea entre as regides brasileiras. A maior mortalidade
observada na regido Norte, apesar dos menores indices de prevaléncia e morbidade, evidencia desigualdades
regionais e reforca a necessidade de fortalecimento da vigilancia epidemioldgica, do diagnéstico precoce e
da assisténcia especializada.

Palavras-chave: Anomalias cromossémicas, Prevaléncia, Morbidade, Registros de mortalidade, Brasil.

ABSTRACT

Objective: To describe the epidemiological profile of chromosomal abnormalities in Brazil, considering
prevalence, morbidity, and mortality between 2008 and 2024. Methods: A quantitative, ecological,
observational, and descriptive study was conducted using secondary data obtained from the public databases
DATASUS, SIH/SUS, SIM, and IBGE. Hospitalizations, deaths, and population estimates related to
chromosomal abnormalities classified in Chapter XVII of ICD-10 were analyzed. Prevalence, morbidity, and
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mortality rates were calculated for each Brazilian region. Results: The South region presented the highest
prevalence (0.05%) and morbidity (0.047%) rates, as well as the lowest mortality rate (10.8%). In contrast, the
North region showed the lowest prevalence (0.03%) and morbidity (0.027%) rates but the highest mortality
rate (21.37%). The Southeast, Midwest, and Northeast regions showed intermediate values, with notable
fluctuations throughout the study period, especially in 2020, coinciding with the COVID-19 pandemic. Down
syndrome was the most prevalent chromosomal abnormality, followed by Edwards, Klinefelter, and Turner
syndromes. Conclusion: Chromosomal abnormalities showed a heterogeneous distribution across Brazilian
regions. The higher mortality observed in the North region, despite its lower prevalence and morbidity rates,
highlights regional inequalities and reinforces the need for strengthened epidemiological surveillance, early
diagnosis, and specialized healthcare.

Keywords: Chromosome aberrations, Prevalence, Morbidity, Mortality registries, Brazil.

RESUMEN

Objetivo: Describir el panorama epidemiolégico de las anomalias cromosémicas en Brasil, considerando la
prevalencia, morbilidad y mortalidad entre 2008 y 2024. Métodos: Estudio cuantitativo, ecoldgico,
observacional y descriptivo, basado en datos secundarios obtenidos de DATASUS, SIH/SUS, SIM e IBGE.
Se analizaron registros de hospitalizaciones, defunciones y estimaciones poblacionales relacionados con
anomalias cromosémicas clasificadas en el capitulo XVIl de la CIE-10. Se calcularon las tasas de prevalencia,
morbilidad y mortalidad por regién. Resultados: La regién Sur presentd las mayores tasas de prevalencia
(0,05%) y morbilidad (0,047%), ademas de la menor mortalidad (10,8%). En contraste, la region Norte registré
las menores tasas de prevalencia (0,03%) y morbilidad (0,027%), pero la mayor mortalidad (21,37%). Las
regiones Sudeste, Centro-Oeste y Nordeste mostraron valores intermedios, con fluctuaciones significativas
durante el periodo analizado, especialmente en 2020, coincidiendo con la pandemia de COVID-19. El
sindrome de Down fue la cromosomopatia mas prevalente, seguido por los sindromes de Edwards, Klinefelter
y Turner. Conclusion: Las anomalias cromosémicas presentaron una distribucion heterogénea en Brasil. La
mayor mortalidad en la regién Norte, pese a su menor prevalencia y morbilidad, evidencia desigualdades
regionales y la necesidad de fortalecer la vigilancia epidemiolégica, el diagnéstico precoz y la atencion
especializada.

Palabras clave: Anomalias Cromosdémicas, Prevalencia, Morbilidad, Mortalidad, Brasil.

INTRODUGAO

As anomalias cromossémicas fazem parte do grupo das anomalias congénitas e podem ser classificadas
de acordo com numero e estrutura dos cromossomos, 0s quais podem afetar um ou mais cromossomos
autossémicos ou sexuais (SANTOS SSND, 2022; BRASIL, 2024). Essas altera¢des podem ser influenciadas
por diferentes fatores, como idade materna avangada, pré-natal inadequado, além de analfabetismo e
tabagismo materno (SANTOS EJN, et al., 2022; BRASIL, 2024). Geralmente, é possivel obter seu diagndstico
no pré-natal, durante ou apdés o nascimento, mas ainda sido uma importante causa de morbidade e
mortalidade infantil (BRASIL, 2024).

No Brasil, aproximadamente 24 mil nascidos vivos sao registrados com alguma anomalia cromossdémica
anualmente, as quais representam a segunda maior causa de morte em criangas menores de 5 anos de idade
e uma das principais causas de abortamento espontaneo no pais (SANTOS SSND, 2022). De acordo com
uma coorte brasileira realizada em 2022, dos 34 casos de anomalias cromossémicas encontrados no pais
cerca 52,9% eram de carater autossdmico e 47,1% eram ligadas ao sexo. As trissomias mais frequentes nas
primeiras foram Sindrome de Down (35,3%) e sindrome de Patau (5,9%), enquanto as anomalias ligadas ao
sexo mais comuns incluiram Sindrome de Klinefelter (23,5%) e Sindrome de Turner (9%) (KREPISCHI ACV,
et al., 2022).
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A Sindrome de Down é uma doenga genética causada pela trissomia do cromossomo 21, considerada a
anomalia cromossémica mais comum entre os recém-nascidos e a principal causa de genética de atraso no
desenvolvimento e intelecto, afetando pacientes em todo o planeta, independente da classe social e étnica
(ALFARO HGDC, et al., 2024; BERMUDEZ BEBV, et al., 2023). Seu fendtipo tem origem multifatorial e
envolve diversas comorbidades, como deficiéncia intelectual, defeitos cardiacos congénitos, displasia de
quadril, menopausa precoce, diabetes mellitus tipo Il (DM2), anemia, disfagia, transtorno do espectro autista
(TEA), sobrepeso, tireoidopatias, sindrome da apneia obstrutiva do sono (SAOS) e infecgdes recorrentes
(ANTONARAKIS SE, et al., 2020; BERMUDEZ BEBV, et al., 2023; BLANCO-MONTANO A, et al., 2023; BULL
MJ, 2020; CAPONE G, et al., 2020). Pacientes com essa anomalia sdo cinco vezes mais propensos a serem
admitidos em unidade de terapia intensiva (UTI) que criangas de cariétipo normal, principalmente devido
alteragbes das valvas cardiacas (ALFARO HGDC, et al., 2024).

A sindrome de Edwards se configura como a segunda aneuploidia mais comum em nascidos vivos no
Brasil e no mundo, associadas a altas taxas de mortalidade, chegando a 95% no primeiro ano de vida
(KEPPLE JW, et al., 2022). E causada por uma trissomia no cromossomo 16 e pode ser diagnosticada no
pré-natal através da ultrassonografia ou por caracteristicas fisicas ao nascimento e sua identificacdo é
importante para detecgdo de comorbidades ameagadoras (KEPPLE JW, et al., 2021). As principais sao:
cardiologicas (95% apresentam persisténcia de ducto arterioso), gastrointestinais (39% com onfalocele),
geniturinarias (25% duplicagdo do trato urinario), respiratérias (apneia central e insuficiéncia respiratoria),
neoplasicas (alto risco de hepatoblastoma entre 3 e 10 anos de idade), ortopédicas (displasia de quadril) e
otorrinolaringolégicas (problemas orofaciais) (KEPPLE JW, et al., 2021).

A sindrome de Klinefelter (47, XXY) possui fenétipo que revela paciente com estatura normal ao
nascimento, mas com velocidade de crescimento superior a um percentil comparado aos pais, mas, no geral,
a altura acentuada é incomum até o ingresso escolar (BUTLER G, et al., 2023). Esses pacientes podem
apresentar hipogonadismo, infertilidade, risco aumentado para osteoporose, ginecomastia, além de
problemas linguisticos e do desenvolvimento, complicagdes musculoesqueléticas, urogenitais e risco
aumentado para tromboembolismo venoso (BERGLUND A, et al., 2020; BUTLER G, et al., 2023; GRAVHOLT
CH, et al., 2023-A).

A sindrome de Turner (45, X) é caracterizada pela perda completa ou parcial de um cromossomo X, é
fortemente associada ao gene SHOX e diagnosticada, em média, aos 15 anos de idade (GRAVHOLT CH, et
al., 2019; GRAVHOLT CH et al., 2023-B). Seu fenétipo apresenta baixa estatura (85,7% dos pacientes),
pescogo alado, térax alargado, unhas displasicas, hipogonadismo hipergonadotréfico, amenorreia,
infertilidade, mixedema, infecgdo de orelha média, aumento de risco para DM2 e cardiopatias congénitas
(BERGLUND A, et al., 2020; GRAVHOLT CH, et al., 2019; GRAVHOLT CH, et al., 2023-B; NUNES MR, et
al., 2021). Além disso, apresentam dificuldades de fala e problemas visuoespaciais, com aten¢do e calculos
(GRAVHOLT CH, et al.,, 2019). Sua morbidade se deve ao aumento do risco de doengas autoimunes,
osteoporose com fraturas por fragilidade, doencas e malformacgdes cardiovasculares, problemas
gastrointestinais e anemia (GRAVHOLT CH, et al., 2023-B; GRAVHOLT CH, et al., 2019). Enquanto isso, a
mortalidade gira em torno de doengas cardiovasculares, representando cerca de metade das mortes de
pacientes com Turner, e pode ocorrer, ainda, devido a alteragdes renais e hepaticas (GRAVHOLT CH, et al.,
2019).

A sindrome do X fragil € uma condi¢ao causada pela repetigdo da trinca CGG acima de 200 cépias, o que
acarreta a auséncia da ribonucleoproteina mensageira do X fragil, que desempenha importantes papéis no
tecido conjuntivo e sistema nervoso (ACERO-GARCES DO, et al., 2023; SALCEDO-ARELLANO MJ, et al.,
2020). E a mais frequente doenca hereditaria a acarretar deficiéncia intelectual e, consequentemente, a uma
vertente monogénica de TEA no dmbito mundial (CIOBANU CG, et al., 2023). O seu fendtipo varia de acordo
com a ativagao dos cromossomos X e consiste, principalmente, no atraso de desenvolvimento e problemas
comportamentais nos dois a trés primeiros anos de vida, prolapso de valva mitral, otite média recorrente e
escoliose ocasional (CIOBANU CG, et al., 2023; PROTIC DD, et al., 2022; SALCEDO-ARELLANO MJ, et al.,
2020-A; SALCEDO-ARELLANO MJ, et al., 2020-B).
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As sindromes do Triplo X e de Jacob, juntamente com as multissomias sexuais, ndo possuem fendtipos
bem definidos, pois a maioria dos estudos revela relatos de caso ou estudos com amostras reduzidas
(BERGLUND A, et al., 2020; RIGGAN KA, et al., 2024). Sabe-se que a primeira pode apresentar aumento do
risco para doengas dos sistemas nervoso, respiratério, circulatério, enddcrino, digestivo, urogenital, além de
alteragdes psiquiatricas (BERGLUND A, et al., 2020). A segunda constatou casos de insuficiéncia ovariana
primaria e diminuigdo do volume ovariano (TARTAGLIA N, et al., 2020).

Ha poucos estudos que relatam a prevaléncia, morbidade e mortalidade dessas anomalias em territério
brasileiro, o que dificulta a sua caracterizagdo e intervengédo. O presente estudo objetiva estudar esses
parametros no Brasil, de forma a tragar um panorama epidemiol6gico dessas condigdes.

METODOS
O estudo possui abordagem quantitativa, ecolégica-observacional, exploratéria, retrospectiva e descritiva.
Coleta de dados

A plataforma online TABNET, dentro do site DATASUS, foi utilizada para obtengao das informacgdes
numéricas. O fluxo referente a coleta de dados esta representado na Figura 1.

Para obtenc¢ao dos dados de prevaléncia, foram utilizadas informagdes numéricas referentes a populagao
brasileira e suas projegcdes por regides através do Sistema IBGE de Recuperagdo Automatica (SIDRA),
pertencente ao site do Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) de 2024, enquanto o niumero de
casos foi proveniente do Sistema de Informagéo Hospitalar do SUS (SIH/SUS). Este foi obtido nas se¢bes de
“morbidade hospitalar do SUS”, “Geral, por local de residéncia — a partir de 2008”, na opgao “Brasil por Regiao
e Unidade da Federagéo”. O periodo analisado foi de janeiro de 2008 a dezembro de 2024, considerando as
AIH aprovadas, levando em o capitulo XVII do CID-10, que diz respeito as malformagdes congénitas e
anomalias cromossdmicas.

Os dados sobre a morbidade hospitalar foram coletados através do SIH/SUS, no tépico “Geral, por local
de internacdo — a partir de 2008” com abrangéncia nacional por regido e unidade da federacdo. O periodo
analisado foi de janeiro de 2008 até dezembro de 2024, com o tabelamento organizado por regido, ano de
processamento e autorizagédo de internacao hospitalar (AlH) aprovadas, considerando o capitulo XVII do CID-
10.

As informagbdes sobre mortalidade foram provenientes do Sistema de Informagdes sobre Mortalidade
(SIM), no setor “Estatisticas Vitais”, “Mortalidade — desde 1996 pela CID-10” e selecionada a mortalidade
geral do Brasil por regiao e unidade da federagéo. O periodo estudado foi de 2008 a 2023 e as informagdes
foram tabeladas de acordo com regido, ano do ébito e 6bitos por residéncia, de acordo com o capitulo XVII
do CID-10, que diz respeito as malformagdes congénitas e anomalias cromossémicas. Ainda ndo constam
informagdes sobre niumero de dbitos no ano de 2024, por isso foi considerado um ano a menos no intervalo
de estudo dessa variavel.
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Figura 1 - Fluxograma de filtros utilizados para obtenc&o de informagées no TABNET.
Levantamento de

dados (2008-2024)

[ ]
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residéncia, a partir de 2008, - Sexo: total Abrangéneia geografica: Brasil - Idade: total Brasil por Regifo e Unidade Abrangéneia geogrifiea: Brasil
- Abrangéncia geografica: - Idade: total por Regido ¢ Unidade da - Ano: 2008-2024 da Federagdo. por Regido ¢ Unidade da
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jan/2008 a dez2024 - Seleghes disponiveis: Caplitulo - Seleghes disponiveis: - Seleghes disponiveis:

- Selegdes disponiveis - CID-10: XVIL Malformagdes Capitulo do CID-10: XVIL Capitulo CID-10: 3
Capitulo do CID-10: XV1 congénitas, deformidades ¢ Malformaghes congénitas, Malformagdes congénitas,
Malformagics congénitas, anomalias cromossimicas. deformidades ¢ anormalias deformidades ¢ anomalias
deformidades e anomalias cromoesimicas. cromaasimicas.

Cromaossimicas I
I
T Muorbidade = nimero de ATHs pela projeciio da
populagio brasileira por regido Mortalidade = nlimeno de mortes por anomalias
Prevaléncia = nimerno de casos notificados de cromossimics pelo nimers de casos notificados de
anomalias cromossimicas pela projecdo da anomalias cromossimicas
populagie por regido

Fonte: Serafim VF e Novais MAP, 2026.

Analise dos dados

As planilhas obtidas no sistema do DATASUS foram analisadas em planilha eletrénica, de acordo com a
variavel preconizada. Para os calculos foram feitas as seguintes relagdes:

Calculo de prevaléncia por regido do Brasil:

total de casos notificados de anomalias cromossémicas

populagio estimada da regiao
Célculo da morbidade por regido do Brasil:

total de internagdes por anomalias cromossomicas

populagio estimada da regiao
Célculo da mortalidade por regido do Brasil:

total de mortes em decorréncia de anomalias cromossémicas

total de casos notificados de anomalias cromossémicas

Apébs a aplicacdo das formulas, os dados foram compilados por regido brasileira e ano, contando com
elaboracao de tabelas e graficos, para tracar o perfil epidemiolégico de forma ilustrativa.

RESULTADOS
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Gréfico 1 - Prevaléncia de pacientes com anomalias cromossOmicas, por regido do Brasil (2008-2024).
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Fonte: Adaptado de TABNET (2025)

Grafico 2 - Morbidade em pacientes com anomalias cromossémicas, por regido do Brasil (2008-2024)
== Regido Norte == Regido Nordeste Regido Sudeste == Regido Sul
== Regiao Centro-Oeste
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Fonte: Adaptado de TABNET (2025).

Grafico 3 - Mortalidade — pacientes com anomalias cromossdmicas, por regiao do Brasil (2008-2023)
== Regido Norte == Regido Nordeste Regido Sudeste == Regido Sul
== Regiao Centro-Oeste
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Fonte: Adaptado de TABNET (2025).
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A regido Sul apresentou a maior prevaléncia de anomalias cromossdmicas do Brasil, com uma média de
0,05% ao longo dos 17 anos de estudo, periodo que teve uma apresentagao constante até 2020, quando
apresentou uma queda de 0,02% e voltou a crescer nos anos subsequentes. Se colocou como a regido com
menor mortalidade no intervalo, contando com 10,8%, € 0 ano em que apresentou maior valor foi 2020, que
chegou a atingir 13,27% mortes de pacientes com sindromes cromossémicas. Apesar de apresentar menor
ndmero de mortes, foi a regido com maior apresentacao de morbidades, com um média de 0,047%, com um
valor constante de 2008 a 2019 e posterior queda no ano de 2020, quando apresentou um indice de 0,03%.

A regido Sudeste representou a segunda maior prevaléncia das cromossomopatias, com uma média de
0,04%, sendo os anos de 2011 e 2019 com maior valor do intervalo para a regido: 0,05%. Também ocupou a
segunda posi¢cao no parametro morbidade, com uma média de 0,044% no periodo, com maior constancia
numeérica nos intervalos de 2008 a 2011, quando apresentou 0,05% de morbidade, enquanto o menor valor,
0,03%, foi visto apenas no ano de 2020. A indice de mortalidade ficou em torno de 11,3%, o segundo menor
do pais, alcangando o seu maior valor em 2020, com 12,90%, e menor valor em 2023, com 9,74%.

O Centro-Oeste foi a terceira regido brasileira com maior prevaléncia de sindromes cromossémicas,
apresentando a mesma média aproximada da regidao sudeste e, comparativamente, maior intervalo com
prevaléncia de 0,03%, a partir de 2016. Além disso, colocou-se como segunda regido de maior morbidade,
com uma meédia de 0,036%, apresentando queda pouco expressiva também em 2020, quando apresentou
um valor de 0,03%. Quanto a mortalidade, obteve média de 17%, representando a regido com a segunda
maior taxa de mortes no Brasil por essa causa, contando, ainda, com maior percentual do intervalo atingido
em 2020, de 19,92%, e o menor em 2023, de 13,66%.

O Nordeste, com uma média de 0,03%, se consolidou como quarta maior prevaléncia de anomalias
cromossOmicas no periodo de 2008 a 2024, se mantendo na maior parte do tempo com 0,04%, mas com
quedas de 0,01% desse valor nos intervalos de 2013 a 2015 e 2020 a 2021, principalmente. Foi a segunda
regiao com menor morbidade do pais, com uma média de 0,035%. Ocupou o terceiro lugar no ranking de
regides brasileiras com maior mortalidade de pacientes com essas alteragdes, com maior pico desenhado em
2020, com 18,79% e menor em 2023, com 13,35%.

A regido Norte apresentou a menor prevaléncia do territdrio brasileiro, com valores médios de 0,03%, que
se mantiveram em toda a década de 2008 a 2018, com um breve aumento de 0,01% em 2019, 2022 e 2023.
Também foi a regido com menor morbidade da analise, com um valor médio de 0,027% no periodo estudado.
Contraditoriamente, apresentou a maior taxa de mortalidade do periodo, com um valor de 21,37% e maior
pico em 2012, com 25,21%, diferentemente do padrédo nacional que ocorreu em 2020. Todos os comparativos
estao apresentados no Grafico 1, Grafico 2 e Grafico 3.

DISCUSSAO

Entre as anomalias cromossémicas, a mais comum é a sindrome de Down e a sua prevaléncia cresce
junto com a sua populagdo mundial. Nos Estados Unidos da América (EUA) essa prevaléncia cresceu de 50
mil para 212 mil de 1950 a 2013 e a expectativa de vida desses pacientes aumentou de 26 para 58 anos
nesse mesmo periodo. A maioria dos pacientes tem uma boa qualidade de vida, se assistidos
adequadamente, apresentando boa independéncia (ANTONARAKIS SE, et al., 2020). A predominancia da
sindrome de Down observada neste estudo acompanha a tendéncia descrita na literatura nacional e
internacional, reforcando seu papel como principal cromossomopatia compativel com a vida e importante
contribuinte para os indicadores de morbidade e mortalidade observados no Brasil.

A elevada morbidade associada as cromossomopatias pode ser parcialmente explicada pelas multiplas
comorbidades presentes nos individuos com sindrome de Down. Alteragdes cardiovasculares,
endocrinolégicas e neuroldgicas aumentam a necessidade de acompanhamento especializado e internagdes
hospitalares ao longo da vida. Em estudo realizado em unidades de terapia intensiva neonatal do Rio de
Janeiro, as complicagdes mais frequentes foram taquipneia transitéria do recém-nascido (63,39%) e
hipoglicemia (18,75%), enquanto as principais causas de obito foram sepse e acidose metabolica (ALFARO
HGDC, et al., 2024). Esses achados demonstram a relevancia clinica da sindrome e ajudam a compreender
sua contribui¢cdo para os indices de morbidade identificados no presente estudo.
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As cromossomopatias dos cromossomos sexuais também possuem importante relevancia epidemiolégica.
Segundo Berglund A, et al. (2020), essas alteragdes afetam aproximadamente um em cada 400 nascidos
vivos e frequentemente permanecem sem diagnédstico até a adolescéncia ou idade adulta, levando a
subestimacédo de sua prevaléncia real. A prevaléncia esperada em ordem decrescente, de acordo com
estudos prévios das sindromes em paises europeus, seria, respectivamente: sindrome de Klinefelter,
sindrome de Jacob, sindrome do Triplo X e sindrome de Turner. Comorbidades como resisténcia insulinica,
diminuicao da saude 6ssea e problemas cardiovasculares sdo comuns em pacientes com essas sindromes,
fato que contribui para o aumento de mortalidade dessas criangas. Outros transtornos como transtorno do
espectro autista e transtorno de déficit de atengao e hiperatividade também sao muito presentes e influenciam
na qualidade de vida desses pacientes (TARTAGLIA N, et al., 2020).

No cenario brasileiro, a transicdo demografica e epidemiolégica aumentou a demanda de internagées
hospitalares. Um estudo realizado no pais nos anos de 2008 a 2023 registrou mais de 6 milhdes de
internagdes hospitalares com carater urgente, sendo que as autorizagdes de internagao hospitalares mais
custosas nos hospitais do Ceara foram de pacientes com sindromes cromossémicas, apesar de haver maior
numero de pacientes internados devido afeccdes do periodo neonatal. Esse cenario reforga a importancia
dessas condigbes como causa relevante de morbidade e utilizagdo de recursos do sistema de saude (DA
SILVA MARTINS Fl, et al., 2024).

Um estudo brasileiro mostrou que houve aumento das notificagdes de cromossomopatias no pais entre
2017 e 2021, que pode se dever a mudanga do seu comportamento epidemiolégico ou maior atengéo ao
diagndstico e notificagdo dessas sindromes no Brasil. As regides Sul e Sudeste foram as que mais notificaram
0s casos e revelaram que a sindrome de Down é a mais notificada, seguida das sindromes estruturais de
Edwards e Patau. A notificagdo foi menor nas demais regides brasileiras, o que pode ter influenciado no
padréo dos graficos de prevaléncia, morbidade e mortalidade encontrados no TABNET (SANTOS SSND,
2022).

A maior prevaléncia observada nas regides Sul e Sudeste pode estar relacionada ndo apenas a ocorréncia
dessas condi¢des, mas também a maior disponibilidade de recursos diagndsticos e servigos especializados
em genética médica. Estudos brasileiros demonstram que houve aumento das notificacées de sindromes
cromossOmicas entre 2017 e 2021, especialmente nessas regides, sugerindo maior capacidade de
identificagao e registro dos casos. Além disso, a ampliagdo do acesso a exames citogenéticos e moleculares
tem contribuido para o diagnéstico mais precoce e preciso das anomalias cromossOmicas, reduzindo a
subnotificagao histérica dessas condi¢gdes (SANTOS SSND, 2022; KREPISCHI ACV, et al., 2022).

Mesmo com um maior numero de notificagdes efetuadas no periodo de 2017 a 2020, houve uma queda
importante das taxas de prevaléncia e morbidade do periodo, juntamente com o contraste do aumento da
mortalidade. Isso pode se relacionar com o inicio da pandemia de COVID-19 no Brasil, que apresentou alta
ocupacéo de leitos hospitalares, de forma que as outras causas de internacao fossem negligenciadas durante
esse periodo (SANTOS EJN, et al., 2021). Esse padrao foi se modificando & medida em que a vacinagao
contra a doencga se consolidou no ano seguinte, permitindo que as outras demandas pudessem voltar a
receber atengéo e cuidado adequados (SILVEIRA MM, et al., 2021).

Embora a regido Norte tenha apresentado menor prevaléncia e morbidade, observou-se a maior taxa de
mortalidade entre as regides brasileiras. Esse achado pode refletir desigualdades estruturais na assisténcia
a saude, incluindo dificuldades de acesso a servigos especializados, diagndstico tardio e menor
disponibilidade de suporte hospitalar de alta complexidade. O Ministério da Saude destaca que as anomalias
congénitas permanecem como importante causa de mortalidade infantil no pais e que diferencas regionais no
acesso ao cuidado podem influenciar significativamente os desfechos clinicos desses pacientes (BRASIL,
2024). Dessa forma, a menor frequéncia de registros observada na regido pode coexistir com maior gravidade
dos casos diagnosticados, contribuindo para o aumento proporcional da mortalidade.

As regides Nordeste e Centro-Oeste apresentaram comportamento epidemioldgico intermediario em
relagcdo aos extremos observados no pais. O Nordeste demonstrou prevaléncia e morbidade superiores as
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registradas na regido Norte, porém inferiores as observadas nas regides Sul e Sudeste, enquanto sua
mortalidade ocupou posigao intermediaria no cenario nacional. Esse padrao pode estar relacionado aos
avangos progressivos na assisténcia materno-infantil e na vigilancia das anomalias congénitas observados
nas ultimas décadas, embora persistam desigualdades regionais no acesso aos servigos especializados de
diagndstico e acompanhamento dessas condigdes (BRASIL, 2024; SANTOS EJN, et al., 2022). Por sua vez,
o0 Centro-Oeste apresentou prevaléncia semelhante a observada no Sudeste, mas com mortalidade
proporcionalmente mais elevada. Esse achado pode sugerir diferengcas na disponibilidade de servigos de
referéncia, acesso ao aconselhamento genético e acompanhamento longitudinal dos pacientes, fatores que
podem influenciar diretamente os desfechos clinicos das cromossomopatias (BRASIL, 2024). Além disso,
estudos brasileiros demonstram que a distribuicdo das notificagdes de sindromes cromossdmicas permanece
concentrada principalmente nas regides Sul e Sudeste, o que pode indicar persisténcia de subdiagndstico ou
subnotificagdo em outras regides do pais, incluindo Nordeste e Centro-Oeste (SANTOS SSN, 2022). Dessa
forma, as diferengas encontradas entre as regides brasileiras reforgam a influéncia dos determinantes sociais,
econdmicos e assistenciais sobre os indicadores de prevaléncia, morbidade e mortalidade relacionados as
anomalias cromossdmicas.

Em conjunto, os resultados demonstram importantes disparidades regionais na distribuicdo das anomalias
cromossOmicas no Brasil. Enquanto as regides Sul e Sudeste apresentaram maiores indices de prevaléncia
e morbidade, possivelmente associados a maior capacidade diagnostica e de notificagédo, as regides Norte,
Nordeste e Centro-Oeste apresentaram desafios mais significativos relacionados a mortalidade e ao acesso
aos servicos especializados. Esses achados reforgam a necessidade de fortalecimento das politicas publicas
voltadas ao diagndstico precoce, acompanhamento longitudinal e redugédo das desigualdades regionais na
assisténcia aos individuos com cromossomopatias.

Entre as limitagdes do presente estudo destaca-se a utilizagao de bases de dados secundarias, que podem
estar sujeitas a subnotificacdo, erros de preenchimento e diferencas regionais na qualidade dos registros.
Muitos pacientes com cromossomopatias, especialmente aqueles com alteragdes dos cromossomos sexuais,
permanecem sem diagndstico durante anos ou mesmo por toda a vida, o que pode levar a subestimacao da
prevaléncia real dessas condigoes. Mesmo com essas limitagdes, a utilizagdo de bancos nacionais permite
ampla avaliagdo temporal e geografica do comportamento epidemiolégico das anomalias cromossdémicas no
Brasil (BERGLUND A, et al., 2020; BRASIL, 2024).

CONCLUSAO

O panorama epidemiolégico das anomalias cromossémicas no Brasil revelou importantes diferengas
regionais nos indicadores de prevaléncia, morbidade e mortalidade. Embora as regiées Sul e Sudeste tenham
apresentado os maiores registros de casos, a regido Norte concentrou os maiores indices de mortalidade,
sugerindo possiveis disparidades no acesso ao diagndstico e a assisténcia especializada. Os achados
reforcam a relevancia das cromossomopatias como problema de saude publica e destacam a necessidade
de ampliacéo das politicas de rastreamento, acompanhamento multiprofissional e redu¢ao das desigualdades
regionais, visando melhorar os desfechos clinicos e a qualidade de vida dessa populagéo.
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