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Artigo de Revisao

Cardiopatias congénitas e malformagoes extracardiacas

Congenital heart defects and extracardiac malformations

Rosana Cardoso M. Rosa’, Rafael Fabiano M. Rosa?, Paulo Ricardo G. Zen?®, Giorgio Adriano Paskulin*

RESUMO

Objetivo: Revisar a associagdo entre cardiopatias congéni-
tas e malformacdes extracardfacas.

Fontes de dados: A pesquisa incluiu artigos cientificos
presentes nos portais Medline, Lilacs e SciELO, utilizando-
se os descritores “congenital heart disease”, “congenital heart
defects” | “congenital cardiac malformations”, “extracardiac defects”
e “extracardiac malformations”. Foram incluidos os artigos de
séries de casos que exploravam especificamente a associagdao
entre cardiopatias congénitas e malformacdes extracardfacas.

Sintese dos dados: A cardiopatia congénita é responsdvel
por cerca de 40% dos defeitos congénitos, sendo uma das
malformacdes mais frequentes e a de maior morbimortali-
dade. Malformacdes extracardfacas sio observadas em 7 a
50% dos pacientes com cardiopatia congénita, trazendo um
risco ainda maior de comorbidade e mortalidade e tornando
a cirurgia cardfaca mais arriscada. Diferentes estudos tém
tentado avaliar a presenga de anormalidades extracardfacas
em pacientes portadores de cardiopatia congénita. Dentre as
alteragdes descritas, destacam-se aquelas do trato urindrio.
Contudo, ndo houve um estudo que tenha avaliado do mesmo
modo todos os pacientes.

Conclusdes: Anormalidades extracardiacas sdo frequentes
em pacientes com cardiopatia congénita, sendo que os por-
tadores de tais altera¢des podem apresentar um risco maior
de morbimortalidade. Consequentemente, alguns autores

vém discutindo a importincia e o custo-beneficio da triagem

destas criangas a procura de outras malformagdes por meio
de exames complementares.

Palavras-chave: anormalidades congénitas; cardiopatias

congénitas; sistema urindrio; ultrassonografia.

ABSTRACT

Objective: To review the association between congenital
heart defects and extracardiac malformations.

Data sources: Scientific articles were searched in the
Medline, Lilacs, and SciELO databases, using the descriptors
“congenital heart disease,” “congenital heart defects,” “con-
genital cardiac malformations,” “extracardiac defects,” and
“extracardiac malformations.” All case series that specifically
explored the association between congenital heart defects
and extracardiac malformations were included.

Data synthesis: Congenital heart diseases are responsible
for about 40% of birth defects, being one of the most com-
mon and severe malformations. Extracardiac malformations
are observed in 7 to 50% of the patients with congenital
heart disease, bringing a greater risk of comorbidity and
mortality and increasing the risks related to heart surgery.
Different studies have attempted to assess the presence of
extracardiac abnormalities in patients with congenital heart
disease. Among the changes described, those of the urinary
tract are more often reported. However, no study has evalu-
ated all patients in the same way.
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Cardiopatias congénitas e malformagbes extracardiacas

Conclusions: Extracardiac abnormalities are frequent
among patients with congenital heart disease, and patients
with these alterations may present an increased risk of mor-
bimortality. Therefore, some authors have been discussing
the importance and cost-effectiveness of screening these
children for other malformations by complementary exams.

Key-words: congenital abnormalities; heart defects,
congenital; urinary tract; ultrasonography.

Introducgao

Malformagdes sdo detectadas em aproximadamente 3 a 5%
dos recém-nascidos”, sendo graves em 1 a cada 33 nascidos
vivos®. S@o a principal causa de morte na primeira infincia
em paises desenvolvidos, sendo responsdveis por um quinto
da mortalidade®. No Brasil, em 2008, corresponderam a
aproximadamente 19% da mortalidade em menores de um
ano, perfazendo a segunda principal causa de 6bito nessa
faixa etdria®.

A doenga cardiaca congénita, conforme a defini¢do proposta
por Mitchell ez 2/, consiste em uma anormalidade estrutural
macroscépica do cora¢do ou dos grandes vasos intratordcicos,
com repercussdes funcionais significantes ou potencialmente
significantes®, sendo responsivel por aproximadamente
40% de todos os defeitos congénitos e considerada uma das
malformagdes mais frequentes”. Sua incidéncia encontra-
-se entre 4 e 19/1.000 nascidos vivos®'*'?. No entanto, de
acordo com Bosi et #/'?, a prevaléncia da cardiopatia congé-
nita vem aumentando devido a maior detec¢dao de defeitos
menores pela ecocardiografia com Doppler, cujo uso estd
atualmente difundido. Além disso, as melhoras nos cuidados
clinico-intensivistas, cirirgicos e anestésicos vém proporcio-
nando maior sobrevida e, portanto, um ntmero superior de
adultos portadores de tal condi¢io>!”.

As cardiopatias congénitas sio as malformacdes de maior
impacto na morbimortalidade das criangas e nos custos com
servicos de satide™. Elas representam a principal causa de
morte entre as malformacdes congénitas®. As extracardiacas,
como as abdominais e/ou associadas a sindromes genéticas,
observadas em 7 a 50% dos casos de cardiopatia congénita,
trazem também um maior risco de morbimortalidade, tor-

a1%20 Além disso, es-

nando a cirurgia cardfaca mais arriscad
ses pacientes podem necessitar de procedimento ciriirgico ou
intensivo-clinico, independentemente da doenga cardiaca®.

Deste modo, alguns autores vém discutindo a importan-

cia e o custo-beneficio da triagem de criangas portadoras
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de cardiopatia congénita a procura de anormalidades extra-
cardfacas por meio de exames complementares, tais como o
ultrassom abdominal®*2".

Assim, o objetivo deste estudo foi realizar uma revisdo da
literatura quanto a associa¢ao entre cardiopatias congénitas
e malformacdes extracardfacas. Para isso, foram pesquisados
artigos cientificos presentes nos portais Medline, Lilacs e
SciELO utilizando-se os descritores “congenital heart diseases”,
“congenital heart defects”, “congenital cardiac malformations”,
“extracardiac defects” e “extracardiac malformations”. A pesquisa
envolveu os artigos presentes nestes bancos de dados e ndo se
limitou a um perfodo especifico. Foram incluidos os artigos
de séries de casos que exploravam especificamente a associa¢io
entre cardiopatias congénitas e malformacdes extracardfacas,
e os relatos de casos foram excluidos.

Estudos que avaliaram anormalidades
extracardiacas em pacientes com
cardiopatia congénita

Diferentes estudos tém avaliado a presenca de anormali-
dades extracardfacas em pacientes portadores de cardiopatia
congénita. Contudo, os mais antigos, realizados antes da
década de 1980, apresentam importantes limitagdes, pois
foram desenvolvidos em uma época na qual ainda ndo exis-
tia a avaliacdo pelo ultrassom. O diagnéstico cardfaco, por
exemplo, era realizado com base no exame fisico, na cirurgia,
no cateterismo cardfaco ou mesmo na autépsia®?>29,

No estudo de Jullian e Farri, em 1986%”, nido € referido
de que modo foram diagnosticadas tais malformacdes. Esses
autores, retrospectivamente, alocaram uma amostra de 207
criangas com cardiopatia congénita do Servico de Cardiologia
de um hospital do Chile e encontraram 31,9% de malformacdes
extracardfacas, 22,7% delas fazendo parte de sindromes. Os au-
tores ndo identificaram associacdes especificas entre os diferentes
defeitos congénitos extracardfacos e determinadas malformagdes
cardfacas, com exce¢do das sindromes cldssicas. Os problemas
extracardiacos verificados se encontravam mais frequentemente
nos sistemas digestério, musculoesquelético e geniturindrio.

Ferencz et 2/®® realizaram, em 1987, nos Estados Unidos
da América (EUA), um estudo caso-controle de cardiopatias
congénitas em uma populac¢do de nascidos vivos. Os indi-
viduos portadores de anormalidades cardfacas congénitas
(n=1.494) foram comparados a uma amostra de nascidos
vivos residentes da mesma regido (n=1.572). A cardiopatia
congénita foi diagnosticada por ecocardiografia, cateterismo
cardfaco, cirurgia ou autépsia. Malformacdes extracardfacas
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foram observadas em 26,8% dos portadores de cardiopatia
congénita, sendo 8,3% destas ndo associadas a anomalias
cromossdmicas ou a outras sindromes. Malformacdes do
sistema nervoso central, desordens oftalmoldgicas, defeitos
maiores da parede abdominal e anormalidades dos tratos
gastrintestinal e urindrio foram mais frequentes nos pacientes
com cardiopatia congénita.

Em 1987, Kramer et 2/°”, na Alemanha Ocidental, exa-
minaram prospectivamente 1.016 criangas de até 16 anos
com cardiopatia congénita. Esse diagndstico foi confirmado
por ecocardiografia ou cateterismo cardfaco. Em 13,3% dos
casos, a cardiopatia fazia parte de uma sindrome, embriopa-
tia, associagdo ou sequéncia. As malformagdes extracardfacas
maiores ocorreram em 7,7% dos pacientes sem uma sin-
drome, embriopatia, associagdo ou sequéncia (os resultados
dos urogramas ndo foram considerados nesta porcentagem).
As malformacdes afetavam principalmente os sistemas
musculoesquelético e nervoso central, os olhos e conduto
auditivo e os tratos gastrintestinal, respiratdrio e urindrio.
Foram identificadas mais malformagdes extracardiacas em
individuos com tetralogia de Fallot (»=0,01). Um urograma
pos-angiografico foi realizado em 302 individuos, como uma
triagem para malformagdes, revelando anomalias do trato uri-
ndrio superior em 8,9% dos casos. Todavia, apenas um desses
pacientes era sintomdtico. As anormalidades mais frequentes
do trato urindrio foram a duplicagdo completa do rim e do
ureter ou da pelve renal. Ndo houve diferenga significante na
frequéncia de malformacdes do trato urindrio quando asso-
ciadas a uma cardiopatia congénita em particular. Por outro
lado, houve associa¢do (p<0,01) em relagdo a possibilidade
de serem encontradas malformacdes extracardfacas menores
nos cardiopatas, quando comparados as criangas sauddveis.

Em 1989, Stoll ez 2/®® estudaram 801 recém-nascidos
com cardiopatia congénita prospectivamente e com Grupo
Controle, na Franca. Os autores incluiram no estudo na-
timortos e fetos. O diagndstico de cardiopatia congénita
foi confirmado por ecocardiografia, cateteriza¢do cardiaca,
descri¢do da cirurgia ou autépsia. Entre os casos, 25,7% dos
participantes apresentavam pelo menos uma malformagio
ndo cardfaca, sendo esta frequéncia dez vezes maior do que
nos controles. Entre os cardiopatas, 11,5% tinham alguma
sindrome. As malformagdes extracardfacas mais frequentes
foram renais (21,4%) e do trato digestério (19,6%). As
principais malformagdes do trato urindrio superior foram
anomalias ureterais, hidronefrose e agenesia renal unilateral.
A presenca de oligo- e polidrimnio e a ameaga de aborto
(ocorréncia de sangramento vaginal antes da viabilidade)
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foram mais frequentes nas gesta¢des das criancas portadoras
de cardiopatia congénita, com malformagdes extracardfacas
ou sindromes.

Murugasu et a/?" realizaram, em 1990, um estudo pros-
pectivo em um hospital de Cingapura incluindo 109 criancas
com cardiopatia congénita, submetidas a cateterismo cardi-
aco e a ultrassonografia do trato urindrio. Em 11,9% foram
encontradas malformacdes uroldgicas significantes, incluindo
hidronefrose e duplicagio, ectopia, agenesia e displasia renais.
Um total de 5 dos 13 pacientes com malformacdes do trato
urindrio apresentavam uma sindrome e, dentre essas, quatro
eram cromossomopatias. Nenhuma das criangas apresentava
sinais ou sintomas relativos ao trato urindrio. Tais autores
concluiram que a identifica¢do precoce das anomalias uro-
l6gicas desses pacientes somente seria possivel realizando-se
exame de triagem com urograma ou ultrassom.

Posteriormente, Pradat®”, em 1997, revisou retrospecti-
vamente os dados de 2.618 criancas com defeitos cardfacos
maiores obtidos a partir dos registros de Cardiologia e de
malformagdes congénitas da Suécia. Todos eles foram sub-
metidos a ecocardiografia, ao cateterismo, a cirurgia cardfaca
ou 2 autépsia. Anomalias extracardiacas foram identificadas
em 720 pacientes (27,5%), sendo que, apés excluir todas as
criangas com anomalias cromossdmicas, restou um grupo de
397 (15%) lactentes. Destes, 27 apresentavam uma sindrome
conhecida ou uma constelagdo de malformacdes bem definida.
Os autores ndo verificaram associacio entre defeitos cardfacos
especificos e grupos maiores de malformacdes nio cardfacas,
exceto por uma possivel relacdo entre anomalias esplénicas e
defeitos da parede endocdrdica.

Grech e Gatt?®, em 1999, estudaram retrospectivamente
231 pacientes com cardiopatia congénita em Malta. O diag-
néstico foi confirmado por ecocardiografia, cateterismo,
cirurgia ou autépsia. Os autores observaram que 39 (17%)
criangas apresentavam malformagdes extracardiacas, sendo
9% com anormalidades cromossdmicas, 2% com sindromes
reconhecidas e 6% com outras ndo cardfacas. As anomalias
extracardfacas mais comuns foram as musculoesqueléticas.

No estudo de Bosi ez @/, em 2003"?, foram investigados
retrospectivamente 2.442 nascidos vivos com cardiopatia
congénita no periodo de 1980 a 2000, na Itdlia. O diagndstico
da cardiopatia foi realizado por exame fisico, ecocardiografia,
cateterismo, cirurgia e/ou necrépsia. Desses pacientes, 24%
apresentavam malformacdes extracardfacas. Em 9,1% dos
nascidos vivos foram diagnosticadas anomalias cromossomicas.
Além disso, foram observadas 4,4% de sindromes e/ou se-
quéncias entre os cardiopatas. As malformacdes extracardfacas,
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excluindo-se cromossomopatias, sindromes e sequéncias,
foram encontradas em 10% dessas criangas. O sistema mais
frequentemente afetado foi o geniturindrio (25,8%).

Em 2003, Calzolari ez 2/°® realizaram um estudo retros-
pectivo de 1.549 nascidos vivos ou mortos com cardiopatia
congénita, também na Itdlia. O diagndstico da cardiopatia
foi confirmado por ecocardiografia, cirurgia, cateterismo e/
ou autdpsia. Malformagdes extracardiacas foram encontradas
em 26% dos cardiopatas. A comunicagdo interventricular
e interatrial tipo ostium secundum e a cardiopatia complexa
foram as lesdes cardfacas mais frequentemente associadas
com malformacdes extracardfacas. As principais anomalias
ndo cardfacas foram as musculoesqueléticas (25,3%), as
geniturindrias (22,9%) e as gastrintestinais (11,5%). O
cariétipo foi realizado em 19,4% dos cardiopatas, sendo
que foi detectada a presenca de cromossomopatia em 152
pacientes.

Eskedal e¢f 2/®V estudaram, em 2004, a prevaléncia
de anomalias extracardiacas maiores em criangas com
cardiopatia congénita e seu impacto na sobrevida. Foram
coletados retrospectivamente os registros de 3.527 pa-
cientes com cardiopatia congénita, nascidos entre 1990
e 1999 na Noruega. Todos eles tiveram seu diagndstico
cardioldgico confirmado por ecocardiografia, cateterismo,
cirurgia ou necrépsia. Foram encontradas anomalias extra-
cardfacas em 20%, sendo as mais comuns as malformacdes
do trato gastrintestinal, principalmente anomalias intes-
tinais e atresia de esdfago. Os autores verificaram que a
sobrevida aumentou nos individuos nascidos entre 1995
e 1999, comparando-se com aqueles nascidos de 1990
a 1994, exceto para as crian¢as também com anomalias
extracardfacas cuja sobrevida ndo se modificou entre os
periodos estudados. Entretanto, os pacientes cardiopatas
com Sindrome de Down sem outra anomalia extracardiaca
maior apresentaram melhor sobrevida no segundo periodo
do estudo. Além disso, criangas com isomerismo do dtrio
direito mostraram alto risco para asplenia.

Também em 2004, Stephensen ez 2/*? investigaram retros-
pectivamente 740 nascidos vivos com cardiopatia congénita
na Islindia, de 1990 a 1999. O diagnéstico cardiol6gico
foi confirmado por ecocardiografia, cateterismo ou aut6ép-
sia. Malformacdes extracardfacas foram observadas em 89
individuos (12%), incluindo aqueles portadores de defeitos
cromossdmicos, sindromes e/ou outras anomalias congénitas.
Em 4,9% foram encontradas cromossomopatias. Entre os
portadores de cromossomopatias e sindromes, foram observa-
das principalmente malformacdes dos tratos geniturindrio e
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gastrintestinal. Entre aqueles com defeitos cardfacos maiores,
18,2% apresentavam outras anomalias congénitas.

Giiger ef #/° analisaram retrospectivamente 305 autépsias de
criangas nascidas vivas e diagnosticadas com cardiopatia congé-
nita em um hospital na Turquia, de um total de 3.320 autépsias
realizadas no perfodo deste estudo. A frequéncia de cardiopatia
congénita foi de 9,1%. Além disso, em 45,9% dos casos uma
ou mais malformagcGes extracardfacas estavam presentes, sendo
as mais comuns as malformacdes craniofaciais (19,7%) e genitu-
rindrias (15,19%). Aquelas do sistema gastrintestinal perfizeram
11,1%, e as esplénicas, 4,6% das malformacdes extracardiacas.
As comunicagdes interatrial e interventricular, a coarctagdo da
aorta, o ventriculo Gnico, a estenose pulmonar, a sindrome do
coragdo direito hipoplasico, o ventriculo direito com dupla via
de saida, o defeito dos septos atrial e ventricular, as anomalias
do arco adrtico e os casos de isomerismo atrial direito e esquerdo
foram frequentemente acompanhados por malformagdes extra-
cardfacas (>50%). As esplénicas foram significantemente mais
comuns entre os casos com ventriculo dnico (p<0,002). Além
disso, as anomalias dos sistemas gastrintestinal e geniturindrio
foram frequentemente encontradas em associagio com defeitos
conotruncais (p<0,001).

Ainda em 2005, Wojtalik er 2/°Y estudaram 1.856 crian-
cas admitidas para cirurgia cardfaca em um centro tercidrio
pedidtrico na Polonia, de 1997 a 2002. O diagnéstico de car-
diopatia congénita foi confirmado por meio de ecocardiografia.
A presenca de outras malformagdes foi investigada por exame
fisico, ultrassom do crinio ou abdome, radiografia ou broncos-
copia, sendo que as extracardiacas foram encontradas em 84
criangas (4,5%). Os autores verificaram mais frequentemente
anomalias dos sistemas digestério (35,7%) e urindrio (22,4%),
sendo que, dentre estas, as mais frequentes foram as renais.
Os autores ndo encontraram relacéo entre cardiopatia congénita
e malformacdes concomitantes. Em criancas com malformacdes
em multiplos 6rgdos, a andlise, por meio da regressdo logistica
multivariada, detectou uma influéncia significante da idade,
do procedimento cardfaco primdrio e do tipo de cardiopatia
congénita na mortalidade. Os pacientes com malformacdes do
sistema digestério apresentaram nimero significantemente
maior de intervencdes cirtrgicas de urgéncia (p=0,01). A taxa
de mortalidade total da amostra foi de 8,9%. Nas criancgas
com malformacdes extracardfacas, esta taxa foi de 19% e, entre
os recém-nascidos desse grupo, aumentou para 50%. Dessa
maneira, o tratamento de criangas com cardiopatia congénita
e malformagdes extracardfacas estd relacionado ao alto risco de
mortalidade. Foram observadas mais malformages nao cardfacas
em criangas com defeito do septo ventricular (7,6%, p=0,0012).
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No estudo prospectivo observacional de Meberg ez 2/,
realizado na Noruega em 2007, no qual foram avaliados
57.027 nascimentos ocorridos entre 1982 e 2005, foram
detectados 662 defeitos cardiacos congénitos confirmados
por ecocardiografia ou autépsia. Desses individuos com
cardiopatia congénita, 22% apresentavam outras anomalias
associadas. Destas, 46% eram malformacdes extracardiacas
nao relacionadas a anomalias cromossdmicas, sindromes
genéticas/microdelecdes ou teratégenas. As cardiopatias do
tipo defeito do septo atrioventricular, comunicacdo intera-
trial, tetralogia de Fallot e ventriculo Gnico foram as mais
associadas com malformacdes extracardiacas. Anomalias as-
sociadas ocorreram em 31% dos pacientes com comunicagao
interventricular do tipo perimembranoso. A mortalidade
foi significantemente maior em individuos com cardiopatia
congénita associada a outras desordens (29%) quando com-
parados aqueles com cardiopatia isolada (6%).

No trabalho retrospectivo com controle de Amorim
et al, em 20082, foram investigados 277 nascidos vivos
e 75 natimortos com cardiopatia congénita diagnosticada
entre 1990 e 2003 em um hospital universitdrio de Minas
Gerais, no Brasil. Apenas os nascidos vivos apresentavam
controle, que era o proximo nascido vivo da maternidade,
do mesmo sexo e sem qualquer malformacdo. A cardiopatia
foi confirmada por ecocardiografia pés-natal ou necrépsia.
Anomalias nfo cardfacas em pacientes sem diagndstico
sindrémico ocorreram em 31,4% dos nascidos vivos e em
48% dos natimortos. Os defeitos extracardfacos foram
componentes de sindromes em 23,1% nos nascidos vivos
e em 32% nos natimortos. As malformagdes ndo cardiacas
mais frequentemente encontradas nos nascidos vivos foram
as do sistema geniturindrio (48,3%). Entre os natimortos
sem um diagnéstico sindromico definido, as extracardfacas
foram verificadas principalmente nos sistemas geniturindrio
(52,8%) e osteomuscular (52,8%).

Em 2009, Gonzalez er 2/*” estudaram retrospectivamente os
registros de 223 neonatos com cardiopatia congénita estrutural
diagnosticada no pré-natal de 1998 a 2007, em um hospital
e centro de referéncia cardioldgica nos EUA. Tal condicdo foi
confirmada por meio da realizagdo de ecocardiografia pés-natal.
As anormalidades extracardfacas identificadas pela ultrassono-
grafia cerebral e abdominal foram classificadas em significantes,
marginalmente significantes e insignificantes (variantes da nor-
malidade). Por meio da ultrassonografia abdominal (realizada em
58,7% dos casos), foram encontradas 41,2% de anormalidades,
sendo 36,6% clinicamente relevantes (a maioria composta de
malformaces renais ou de achados de heterotaxia). Os pacientes
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com defeitos cardiacos septais apresentaram 3,7 vezes mais chan-
ce de possuir anormalidades na ultrassonografia abdominal do
que aqueles sem esta malformagio. Aproximadamente 50% dos
individuos tinham uma ou mais anormalidades extracardfacas
ou genéticas identificadas pelas ultrassonografias cerebral (rea-
lizada em 134 pacientes), abdominal ou do cariétipo (realizada
em 158 casos), resultando em uma relag@o custo-rendimento de
4.508 délares por paciente com anormalidades extracardfacas
ou genéticas (se fosse realizada a triagem com esses trés testes,
o custo seria de 2.254 d6lares, por paciente). Assim, os autores
concluiram que um programa de triagem universal com os trés
testes seria uma estratégia razodvel em neonatos que requerem
cirurgia cardfaca.

Dilber e Malci¢®”, em 2010, estudaram retrospectiva-
mente 1.480 nascidos vivos com cardiopatia congénita no
periodo de 2002 a 2007 na Crodcia, em centros cardioldgicos
pedidtricos. O diagndstico de cardiopatia foi realizado por
achados clinicos, eletrocardiograma, radiografia, ecocardio-
grafia, cateterismo cardfaco ou autépsia. Foram incluidas no
estudo arritmias congénitas e cardiomiopatias. Durante os
cinco anos de andlise, 57 (3,85%) participantes morreram
devido a cardiopatia congénita ou a problemas relacionados.
Foram identificados defeitos cromossémicos, sindromes
e/ou anomalias congénitas maiores em 14,5% dos pacientes.
Entre os individuos que n@o apresentavam cromossomopatias
ou sindromes, as malformacdes extracardiacas mais comuns
foram os defeitos do trato gastrintestinal (8,4%). Os tipos de
cardiopatia que mais se associaram com essas malformagoes
foram os defeitos cardfacos graves (33,3%).

No trabalho de Miller ¢t 2/, em 201199, foram estudados
7.984 cardiopatas congénitos nascidos de 1968 a 2005, nos
EUA. A cardiopatia foi diagnosticada por exame fisico, au-
tépsia e/ou ecocardiografia. Foram incluidos tanto nascidos
vivos quanto natimortos e abortamentos eletivos a partir de 20
semanas de gestacdo. Os dados sdo provenientes do Metropolitan
Atlanta Congenital Defects Program (MACDP). Entre os 7.984
pacientes, 71,3% apresentavam cardiopatia isolada, 13,5%
associada com malformacdes extracardfacas, 13,1% com uma
sindrome e 2% com defeitos de lateralidade. A frequéncia de
anomalias congénitas multiplas foi superior nos individuos
com comunicagdo interatrial (18,5%), defeitos de rotacdo do
coragdo (17,2%) e conotruncais (16%). Portanto, 28,7% dos
lactentes com cardiopatia congénita apresentavam malforma-
¢Oes extracardfacas maiores, incluindo aqueles com sindromes
ou defeitos de lateralidade. Os defeitos ndo cardiacos mais
comuns foram os que afetavam o esqueleto (35%) e os sistemas
gastrintestinal (25,2%) e urindrio (23,1%). As informacdes
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clinicas foram revisadas por um geneticista clinico, que clas-
sificou os pacientes como tendo cardiopatia isolada, associada
a malformacdes extracardfacas ou com sindrome. Os autores
verificaram uma frequéncia maior de algumas combinacdes,
como hidronefrose ou atresia de uretra com rotacio cardfaca,
obstrucio da via de saida do ventriculo direito e comunicagdo
interatrial e interventricular. Quando os casos foram restritos
aqueles com malformagdes extracardfacas submetidos a ne-
cropsia, foram encontrados mais frequentemente defeitos do
esqueleto (46,1%) e do sistema urindrio (35,8%).

Ressalta-se que nos estudos descritos ndo houve nenhum que
avaliou do mesmo modo todos os pacientes. Na presente revisdo
bibliografica, ndo foi encontrado qualquer estudo envolvendo
a realizacdo de exame fisico dismorfolégico por um geneticista
clinico, exames de cari6tipo, de hibridizagdo 77 situ fluorescente
(FISH) para a sindrome da delegdo 22q11 e ultrassom abdominal
nas criangas com cardiopatia congénita. A Tabela 1 resume as
principais caracteristicas de tais trabalhos. Por sua vez, 0 Quadro
1 lista as malformacGes extracardiacas descritas entre pacientes

com cardiopatia congénita.

Tabela 1 - Estudos sobre malformagdes extracardiacas em cardiopatas congénitos descritos na literatura

Autor Ferencz Kramer  Stoll Murugasu Pradat? Greche Bosi  Calzolari Eskedal
et al?®) etal®  etal® et al®" Gatt('® et al"¥ et al*? et al®"
Delineamento_ R PP P R R R R....._R___
Periodo 1981 a 1981 a 1979 a ND 1981 a 1990 a 1980 a 1980 a 1990 a
e 1984 . 1982 1986 ] 1990 1994 2000 1994 1999
Llocal  EUA Alemanha Franga Cingapura Suécia _ Malta talia ltalia _ Noruega
L 1494 1016 . 801 . 109 . 2.618 . 231 2442 1549 3.527
95% <1 A616 5O 5cemanas  Até Até A AeSdias
Idade NVs e —NVs e Criangas
ano anos a 20 anos 1 ano 1 ano anos
__________________________________________________ NMs ... NMs
ECO ECO, ECO, ECO, EF,ECO ECO
E;fgir;‘l’jt'i‘;z CAT, CIR EF'Ci$O’ C?F’:‘Eu CAT  CAT,CIR CAT,CIR CAT,CIR EOCUOALﬂR CAT, CIR
9 ou AUT AUT ouAUT ouAUT ouAUT ou AUT
Controles ket
. . . Revisdo Urogr.ar~na Revisdo Revisao Revisdo Revisédo
Diagndstico de dos e revisao
- . US do trato dos dos dos dos
malformacao registros de ND s . . D . .
. e . urinario  registros registros registros registros
abdominal médicos e registros - - - -
. . médicos médicos médicos médicos
________________________ entrevista medicos
Pacientes Todos
submetidos a US ND ND ND (US trato ND ND ND ND ND
doabdome urinédrio)
o o
% de alteragoes ND ND ND 11,9 ND ND ND ND ND
abdominais
Qlassiifigagéo + . + ND . . + + ND
sindromica
Avaliagdo pelo ND ND ND ND ND ND ND ND ND
Jgeneficista clinico
% de pacientes
submetidos a0 CTP ND ND 19,1 ND ND ND ND 19,4 ND
O ST, o
% de alteragbes 12,5 55 9,0 ND 12,3 9,0 9,1 9.8 ND
O OO S O S .
FISH22911 T U, T SR, S ND . T ND___
% del 22911 - - - - ND ND - ND
Continua...
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Tabela 1 - Continuagéo

Stephensen  Giiger Wojtalik Meberg Amorim  Gonzalez Dilbere Miller

Autor ..
et al*? et al®) et al®¥ et al"? et al? et al?® Malcic¢® et al®®
Delineamento R R R P R R R R
Periodo 1990 a 1977 a 1997 a 1982 a ND 1998 a 2002 a 1968 a
1999 2002 2002 2005 2007 2007 2005
Local Islandia Turquia Polénia Noruega Brasil EUA Croacia EUA
n 740 305 1.856 662 352 223 1.480 7.984
1 dia até Neonatos ABOs,
Idade Criangas 16 anos— Criancas Neonatos —NVse Neonato Neonato fetos, NVs
AUTs NMs e NMs
EF, ECG,
Diagnéstico ECO, CAT, RX, ECO, EF, ECO,
cardiolégico AUT AUT ECO ECO, AUT ECO,AUT ECO CAT, CIR AUT
ou AUT
Controles - - - - + - - -
. . Revisao Revisao
Diagnéstico de
~ dos dos us
malformacao . AUT . ND ND R ND ND
. registros registros abddémen
abdominal o 4
meédicos meédicos
Pacientes
submetidos a ND ND ND ND ND Su§pelta ND ND
US do clinica
abdome
o ~
o de alteragGes ND ND ND ND ND 36,6 ND ND
abdominais
C'Iassﬁific.agéo + + ND + + ND + +
sindrémica
Avaliagao pelo Reviséo
geneticista ND ND ND ND ND ND ND de dados
clinico clinicos
% de pacientes
submetidos ao ND 5,2 ND ND ND 70,9 ND ND
CTP
o ~
% de alteragoes 4.9 2,6 ND 7.9 ND ND 7.3 9,2
cromossomicas
FISH 2211 - ND - ND ND ND Alguns Alguns
% del 22911 - ND - ND ND ND 0,7 0,7

R: retrospectivo; P: prospectivo; ND: ndo descrito; n: nimero de pacientes; ABOs: abortos; NVs: nativivos; NMs: natimortos; AUTs: autopsias;
ECO: ecocardiografia; CAT: cateterizacdo; CIR: cirurgia; AUT: autopsia; EF: exame fisico; ECG: eletrocardiograma; RX: raio X; +: presente;
-: ausente; Urograma: urograma pés-angiografico; US: ultrassom; CTP: cariétipo; FISH: hibridizagao in situ fluorescente; del: delegéo.
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Quadro 1 - Malformagdes extracardiacas frequentemente des-
critas entre pacientes com cardiopatia congénita(?14.16.19.20.26-36)

Malformagodes extracardiacas

Sistema nervoso central
Hidrocefalia
Agenesia de corpo caloso
Defeitos de fechamento do tubo neural

Craniofaciais
Fenda labial/palatina

Oftalmolégicas
Microftalmia/anoftalmia

Trato respiratorio
Hérnia diafragmatica
Hipoplasia/agenesia pulmonar
Fistula traqueoesofagica
Anomalias de segmentagao dos pulmdes

Sistema digestoério
Atresia/estenose de esbdfago
Atresia/estenose duodenal
Onfalocele
Atresia/estenose anal

Sistema musculoesquelético
Deficiéncia de membros superiores
Polidactilia/sindactilia
Anormalidades costovertebrais
Luxagao de quadril
Pés tortos congénitos

Sistema geniturinario
Duplicagao renal
Duplicagao do ureter/pelve renal
Hidronefrose
Agenesia/hipoplasia renal
Doenca renal cistica
Ectopia renal
Refluxo vesicoureteral
Hipospadia

Anormalidades do bago

Asplenia/polisplenia
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Conclusoes

Anormalidades extracardiacas, incluindo abdominais,
sdo frequentes em pacientes com cardiopatia congénita,
sendo que portadores dessas altera¢des podem apre-
sentar um risco maior de morbimortalidade. Devido
a isto, alguns autores vém discutindo a importincia
e o custo-beneficio da triagem de criancas portadoras
de cardiopatia congénita a procura de anormalidades
extracardfacas por meio de exames complementares,
como o ultrassom abdominal. Sdo poucos os estudos que
avaliaram a possibilidade de um programa de triagem
universal; no entanto, os mesmos tém indicado que esta
seria uma estratégia razodvel, ndo apenas pela frequéncia
de tais alteracOes extracardfacas, como pelo fato de que
vérias delas, especialmente as abdominais, sdo, muitas
vezes, silenciosas. Essa abordagem poderia auxiliar na
prevengdo de complicagdes maiores futuras, tal como a
doenca renal cronica. Todavia, a quase totalidade dos
trabalhos descritos na literatura é retrospectiva e ndo
padronizada (ou seja, ndo avaliada uniformemente, com
realizagdo de ultrassom em todos os individuos da amos-
tra), e baseia-se principalmente em dados constantes em
registros médicos e populacionais. Desta forma, estudos
adicionais sdo ainda necessdrios no intuito de se avaliar

a real importancia desta triagem.
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