Ministério da Satde

FIOCRUZ

Fundacao Oswaldo Cruz
Fundacao Oswaldo Cruz

Instituto Nacional de Saude da Mulher, da Crianca e do Adolescente Fernandes Figueira

PERFIL CLINICO-EPIDEMIOLOGICO DOS PACIENTES COM CARDIOPATIA

CONGENITA NASCIDOS NO INSTITUTO FERNANDES FIGUEIRA (IFF)

LETICIA CORDEIRO RODRIGUEZ

RIO DE JANEIRO- RJ

FEVEREIRO 2024



Ministério da Saude
FIOCRUZ
Fundacao Oswaldo Cruz

Fundacao Oswaldo Cruz

Instituto Nacional de Saude da Mulher, da Crianca e do Adolescente Fernandes Figueira

PERFIL CLINICO-EPIDEMIOLOGICO DOS PACIENTES COM CARDIOPATIA

CONGENITA NASCIDOS NO INSTITUTO FERNANDES FIGUEIRA (IFF)

LETICIA CORDEIRO RODRIGUEZ

Trabalho de Conclusdo de Curso
apresentado ao Instituto Fernandes
Figueira como parte dos requisitos para
conclusdo do Programa de Residéncia

em Saude em Pediatria.

Orientadora: Maria de Fatima Monteiro Pereira Leite

Coorientadoras: Daniela Koeller Rodrigues Vieira, Maria Auxiliadora Monteiro Villar

RIO DE JANEIRO- RJ

FEVEREIRO 2024



CIP - Catalogacdo na Publicacédo

Leticia, Rodriguez.

PERFIL CLINICO-EPIDEMIOLOGICO DOS PACIENTES COM
CARDIOPATIA CONGENITA NASCIDOS NO INSTITUTO FERNANDES
FIGUEIRA (IFF) / Rodriguez Leticia. - Rio de Janeiro, 2024.

251

Monografia (Residéncia Médica em Pediatria) - Instituto Nacional de
Sande da Mulher, da Crianca e do Adolescente Fernandes Figueira, Rio de
Janeiro - R], 2024.

Orientadora: Maria de Fatima Leite,
Co-orientadora: Daniela Vieira.
Co-orientadora: Maria Auxiliadora Villar.

Bibliografia: f. 24-25

1. Cardiopatias Congénitas. 2. Cuidado Perinatal. 3. Epidemiologia. I.
Titulo.

Elaborado pelo Sistema de Geracao Automatica de Ficha Catalografica da Biblioteca de Manguinhos/Icict/Fiocruz com os
dados fornecidos peloia) autor{a), sob a responsahilidade de Sergio Ricardo Ferreira Sindico - CRB-7/5094.




RESUMO:

Introducéo: Cardiopatias congénitas (CC) sdo anormalidades da estrutura e/ou funcéo
cardiaca e surgem durante desenvolvimento embrionario do coracdo. Podem ser
isoladas ou associadas com outras malformagdes em outros sistemas, inclusive como
parte de sindromes genéticas. Caracterizam-se como 0 tipo mais comum de
malformagOes congénitas e apresentam importante morbimortalidade neonatal.
Objetivo: Descrever o perfil clinico-epidemiolégico de pacientes com cardiopatia
congénita nascidos no IFF/FIOCRUZ; determinar a prevaléncia desta patologia, dos
tipos mais encontrados e da presenca de outras anomalias congénitas (AC) e sindromes
genéticas concomitantes; avaliar a presenca de fatores de risco, o diagnoéstico fetal e o
desfecho desses pacientes. Método: Estudo retrospectivo e transversal utilizando os
dados do Estudo Colaborativo Latino-Americano de Malformagbes Congénitas
(ECLAMC) nos anos de 2018 e 2019. Resultados: Foram analisados os casos de
pacientes nascidos neste periodo no Instituto Fernandes Figueira- FIOCRUZ. Foram
2.036 nascimentos, com um total de 443 casos de AC, sendo 105 diagndsticos de
cardiopatia congénita. Destes, 64 foram nascidos vivos e 41 natimortos. Houve maior
incidéncia em gestantes multiparas, nos fetos de sexo feminino e a maioria dos
pacientes apresentou outros defeitos congénitos associados e/ou sindromes genéticas.
Entre as cardiopatias mais encontradas, destacam-se a comunicagdo interventricular
(C1V), defeito do septo atrioventricular (DSAVT) e a coarctacdo de aorta. Houve alta
taxa de diagnostico pré-natal, com realizacdo de ecocardiografia fetal em 87/105 e 79%
de acerto completo do diagnostico e 13% de acertos incompletos. Conclusdes: a
incidéncia de cardiopatia congénita, bem como a sua associagao com outras AC e

sindromes genéticas foi consideravelmente maior na populacédo estudada, em relacéo ao



descrito na literatura. A ocorréncia de diferentes defeitos congénitos tem impacto no
prognastico, pois nesses casos, 0s pacientes apresentaram tempos maiores de internacao
e alta mortalidade; a minoria recebeu alta hospitalar. Desta forma, o diagnostico
precoce, melhora a sobrevida e qualidade de vida desta populagéo.

Palavras-chave: “cardiopatias congénitas”, “cuidado perinatal”, “epidemiologia”,

“ECLAMC”

ABSTRACT:

Introduction: Congenital heart defects (CHD) are abnormalities in the structure and/or
function of the heart that arise during embryonic development. They can occur in
isolation or be associated with other malformations in other systems, including as part
of genetic syndromes. They are characterized as the most common type of congenital
malformations and stand for significant neonatal morbidity and mortality. Objective: To
describe the clinical-epidemiological profile of patients with congenital heart disease
born at IFF/FIOCRUZ; to determine the prevalence of this pathology, the most common
sorts found, and the presence of other congenital anomalies (CA) and concurrent genetic
syndromes; to evaluate the presence of risk factors, fetal diagnosis, and the outcome of
these patients. Method: Retrospective and cross-sectional study using data from the
Latin American Collaborative Study of Congenital Malformations (ECLAMC) in the
years 2018 and 2019. Results: Cases of patients born during this period at the Fernandes
Figueira Institute-FIOCRUZ were analyzed. There were 2,036 births, with a total of 443
cases of CA, 105 of which were diagnosed with congenital heart disease. Of these, 64
were live births and 41 stillbirths. There was a higher incidence in multiparous pregnant
women, female fetuses, and the majority of patients presented other associated

congenital defects and/or genetic syndromes. Among the most common heart defects
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found are ventricular septal defect (VSD), atrioventricular septal defect (AVSD), and
aortic coarctation. There was a high rate of prenatal diagnosis, with fetal
echocardiography performed in 87/105 cases and 79% accuracy in complete diagnosis
and 13% of partial diagnosis. Conclusions: The incidence of congenital heart disease, as
well as its association with other CA and genetic syndromes, was considerably higher in
the studied population compared to that described in the literature. The occurrence of
different congenital defects has an impact on prognosis, as in these cases, patients had
longer hospital stays and high mortality rates; the minority were discharged from the
hospital. Thus, early diagnosis improves the survival and quality of life of this
population.

Keywords: "congenital heart defects”, “perinatal care”, "epidemiology”, "ECLAMC
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1. INTRODUCAO

As cardiopatias congénitas (CC) séo definidas como anormalidades da estrutura e/ou
funcdo cardiaca, que surgem durante a formagdo do 6rgdo, causadas pela alteragdo no
desenvolvimento embrionério do coragdo, nas primeiras oito semanas de gestac&o.
Podem ser isoladas ou associadas com outras anomalias congénitas (AC) em outros
sistemas, inclusive como parte de sindromes genéticas®.

As CC caracterizam-se como o tipo mais comum de malformacgdes congénitas, afetando
cerca de 1% dos recém-nascidos. Apresentam importante morbimortalidade,
especialmente no periodo perinatal, com taxa de mortalidade de aproximadamente 15%
no primeiro ano de vida?. Ha diversos tipos de defeitos nas malformagdes cardiacas,
sendo os mais frequentes os defeitos do septo ventricular, atrial e a persisténcia do canal
arterial (PCA)>.

Ocorre associacdo com outros defeitos congénitos (DC) extra cardiacas em 22% e
sindromes genéticas em 7%?2. Segundo dados do SINASC, em 2021, foi responsavel por
cerca de 10% dos nascimentos de recém natos com anomalias/defeitos congénitos no
Brasil.

No Brasil, ainda s&o poucos os trabalhos que definem nossa populagéo de portadores de
cardiopatias congénitas, e existem grandes diferencas regionais. H& importante
subdiagnostico e subnotificacdo dos casos, principalmente no Norte e Nordeste, 0 que
também colabora para a caréncia de tratamento e alta mortalidade encontradas nessas
regides, quando comparadas as regides Sudeste, Sul e Centro-Oeste*®. Esses dados
demonstram a importancia de centros de referéncia, com altas taxas de diagndstico pré-

natal das cardiopatias e suporte intensivo para 0 manejo desses pacientes.



2. JUSTIFICATIVA

O Instituto Fernandes Figueira (IFF) é um hospital terciario de referéncia em
especialidades obstétricas e pediatricas, com perfil de pacientes com multiplos DC e
sindromes genéticas. Por esse motivo, atende pacientes com prognosticos reservados e
alto custo de tratamento.

As cardiopatias congénitas sdo as malformacbes congénitas de maior prevaléncia,
sendo, por isso, essencial conhecer as caracteristicas dos pacientes com cardiopatia

congénita nascidos numa unidade hospitalar terciaria como o IFF.

3. OBJETIVOS

3.1. OBJETIVO GERAL

- Tragar o perfil do paciente com cardiopatia congénita do IFF e compara-lo com o

descrito da literatura.

3.2. OBJETIVOS ESPECIFICOS

- Descrever a prevaléncia das cardiopatias congénitas no IFF;

- Descrever a prevaléncia de cada tipo de cardiopatia congénita;

- Observar a presenca de diagndstico pré-natal e sua concordancia com o laudo final;

- Relatar as anomalias congénitas ou sindromes genéticas associadas as cardiopatias;

- Descrever o desfecho dos neonatos cardiopatas;



4. BASE TEORICA

O coracdo € o primeiro 6rgdo funcional a se formar no embrido. Seu desenvolvimento é
complexo, tornando-o vulneravel a ocorréncia de falhas no decurso®. Trés linhas
celulares desempenham papéis fundamentais nesse processo: as células mesodérmicas
cardiogénicas (CMC), o proepicérdio (PE) e as células cardiogénicas da crista neural
(CCCN)'.

As CMC compde o miocardio, endocardio, sistema de conducao e os coxins pulmonares
e adrticos, e iniciam a formacdo do tubo cardiaco, o principal contribuinte para o
ventriculo esquerdo inicial. O PE compreende o epicardio, fibroblastos, vasos de
masculo liso e células endoteliais das coronarias, e midcitos que formam o septo atrio-
ventricular (AV). Ja as CCCN originam-se do tubo neural dorsal e sdo essenciais para a
maturacdo e septacdo do poélo arterial do coragdo e contribuem para a formagéo do septo
e das valvulas’.

O coracdo é o primeiro 6rgdo a romper a simetria embrionaria. A assimetria do
ventriculo direito leva a formacdo dos coxins endocérdicos na via de saida e do canal
AV, que contribuem para dividir o coragcdo em quatro camaras cardiacas, dividir a via
de saida em aorta e trato pulmonar, e a formagcéo das valvulas’.

Os defeitos cardiacos congénitos podem surgir a qualquer momento da cardiogénese®.
Apesar de analises genéticas revelarem mutacGes que parecem contribuir para o
desenvolvimento das cardiopatias congénitas, a etiologia é desconhecida na maioria dos
casos?®,

As principais anomalias congénitas associadas as cardiopatias congénitas dizem
respeito ao sistema nervoso e digestorio. Também sdo frequentemente associadas a
presenca de sindromes genéticas, com destaque para Sindrome de Down, Patau,

Edwards e Turner®.



Os principais fatores de risco para o desenvolvimento fetal de malformagdo cardiaca
sdo: histdria familiar de cardiopatia congénita; doencas maternas durante a gestacao
como diabetes; sindromes genéticas; anormalidades extra cardiacas; reproducdo
assistida ou tratamentos de fertilizacdo; infeccOes intrauterinas TORCHS
(toxoplasmose, rubéola, citomegalovirus, herpes simples) e outras. No entanto, a
maioria das cardiopatias ocorre na auséncia destes fatores de risco®.

O diagnostico das CC pode ser feito intradtero, a partir da 10 semana de gestacdo
através do ecocardiograma fetal. Todavia, no primeiro trimestre da gestacao, a obtencéao
das imagens é mais dificil e o risco de perda do diagndstico é maior. Assim, a
recomendacdo € que este exame seja realizado entre a 182 e a 222 semana, devendo ser
solicitado na presenca de fatores de risco, ou se visualizada alteracdo na
ultrassonografia morfoldgical’.

No periodo pos-natal, a clinica pode variar de formas graves como choque, hipoxemia,
edema pulmonar, a sintomas tardios, como déficit ponderal, engasgos, irritabilidade ou
ainda ser assintomatica, apenas com alteracdes do exame fisico. Ao exame fisico,
podem ser observadas alteracBes na ausculta cardiaca, alteracfes dos pulsos e da
presséo arterial entre os membros, sinais de congestio pulmonar e/ou sistémicall 12,

O teste da oximetria de pulso (TOP) é o principal método de triagem neonatal em
diversos paises, configurando-se como lei no Brasil desde 2018%. Deve ser realizado
em recém-nascidos com 24 a 48 horas de vida, com idade gestacional >34semanas que
ndo apresentem diagnostico prévio ou sinais clinicos de CC. O oximetro deve ser
posicionado em membro superior direito e em um dos membros inferiores, para
verificagdo da saturacdo pré e pds ductal, sendo positivo se SaO2 for <95% em uma das

aferi¢bes ou diferenca entre os membros for maior ou igual a 3%. Se positivo, devera
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ser repetido em 1 hora, e, se 0 mesmo resultado for obtido, 0 RN devera ser avaliado por
cardiologista e realizar ecocardiograma®®.

O TOP apresenta sensibilidade de 76,3% e especificidade de 99,9% para o teste
cardiopatias criticas. Entretanto, para confirmacao ou excluséo definitiva da presenca de
cardiopatia, o0 ecocardiograma transtoracico configura-se como o principal método, pela
sua disponibilidade, baixo custo e acuracial®.

O prognostico dos pacientes com cardiopatias congénitas depende de sua gravidade e da
precocidade do diagndstico. Nas ultimas décadas, houve melhora significativa,
principalmente com o avanco da cirurgia e cateterismo cardiaco em recém-nascidos e do
desenvolvimento das unidades intensivas neonatais e pediatricas®!!. Em paises
desenvolvidos, o diagndstico e a intervengdo precoces, associados aos recursos para o
cuidado desses pacientes, permitiram uma maior sobrevida e melhor qualidade de vida,
fazendo com que atualmente o numero de adultos convivendo com cardiopatias
congeénitas, ultrapassasse o nimero de criancas®®.

Entretanto, mesmo com tratamento adequado em tempo habil, pacientes com
cardiopatias complexas, ainda apresentam risco de desenvolver complicagdes inerentes
a evolucgdo natural da doenca, aos procedimentos cirtrgicos ou desenvolvendo sequelas,
como insuficiéncia cardiaca, endocardite, arritmias, com necessidade de novas
intervencdes. Dessa forma, podem apresentar maior taxa de mortalidade por doencas do
sistema circulatorio em qualquer fase da vida®.

No Brasil, houve queda significativa da mortalidade por CC nos ultimos anos, cerca de
80%, principalmente devido aos avangos no reconhecimento das cardiopatias e
realizacdo de cirurgias com taxas baixas de mortalidade. Entretanto, ainda mantém taxas
2,5-4,5 vezes mais altas que paises desenvolvidos, principalmente pela presenca de

grande disparidade no diagndstico e tratamento entre as macrorregides do pais>®.
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O estudo objetiva realizar uma descri¢do do perfil clinico-epidemiolégico de pacientes
recém-nascidos com cardiopatia congénita em uma maternidade de alto risco fetal, com
experientes servigos de cirurgia pediatrica, genética e assisténcia neonatal. Dessa
maneira, serd possivel avaliar a prevaléncia das cardiopatias entre esses recém-nascidos,
0 tipo de alteragdo, aléem da presenca de anomalias congénitas e sindromes genéticas

associadas, e o desfecho destes pacientes.

5. PRESSUPOSTO

Devido as caracteristicas do IFF o perfil do conjunto de pacientes cardiopatas nascidos

no instituto, tem caracteristicas diferentes do que é descrito na literatura.

6. MATERIAIS E METODOS

Trata-se de um estudo retrospectivo, transversal. Foi utilizado o banco de dados do
ECLAMC (Estudo Colaborativo Latino-Americano de MalformacGes Congénitas), do
programa de monitoramento de malformacgdes congénitas realizadas pelo Departamento
de Genetica Médica do Instituto Fernandes Figueira/Fiocruz (IFF/Fiocruz), que contém
informagdes pontuais a respeito dos dados do nascimento de recém-nascidos e
natimortos, como descricdo dos defeitos congénitos encontrados, com dados clinicos,
cirdrgicos e de necropsia (quando realizada), dados de anamnese e de exames pré-
natais, historico obstétrico, e socioecondmicos maternos e paternos.

Foram extraidas informagGes sobre os nascimentos, no periodo de janeiro de 2018 a
dezembro de 2019. E as seguintes variaveis foram avaliadas:

Dados do pré-natal: idade dos pais, fatores de risco maternos para cardiopatias

congénitas, realizacdo de pré-natal e se houve pré-natal no IFF, diagnostico pré ou pds-
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natal das cardiopatias, em caso de diagnéstico pré-natal se houve concordancia entre
este (ecocardiograma fetal) e os achados neonatais.

Dados do nascimento: idade gestacional, peso de nascimento, adequacdo do peso a
idade gestacional, condi¢bes de nascimento (nascido vivo, natimorto ou o6bito fetal),
resultado do ecocardiograma neonatal, laudo de necropsia em caso de 6bito, realizagdo
de cirurgia cardiaca, tempo de internacdo e condicBes de alta, defeitos congénitos
associados e laudo de investigacdo genética, quando realizada.

Os dados foram armazenados em um banco de dados e foi utilizada estatistica descritiva
com uso de frequéncias e percentuais do programa o programa Excel® para Microsoft
365®(versao 2019)..

Este estudo foi submetido ao comité de ética em pesquisa do IFF e aprovado pelo

parecer nUmero 4.673.277.

7. RESULTADOS

Foram analisados os casos de pacientes nascidos no Instituto Fernandes Figueira-
Fiocruz, no periodo de dois anos (janeiro de 2018 a dezembro de 2019). Foram 2.036
nascimentos no periodo analisado. Houve um total de 443 casos de malformacéo
congénita, sendo 105 diagndsticos de cardiopatia congénita. Destes, 67 foram nascidos
vivos e 38 natimortos.

A cardiopatia predominante identificada nos pacientes foi a comunicagdo
interventricular (CIV), presente em 38 dos 105 casos, sendo detectada de maneira
isolada em 18 deles. A segunda condi¢do mais frequente foi o defeito do septo
atrioventricular (DSAV), observada em 13 pacientes entre os 105 avaliados, seguida
pela coarctacdo da aorta, presente em 11 casos. Contudo, merece destaque o predominio

das cardiopatias complexas, as quais englobam uma combinagdo de defeitos cardiacos,
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representando 64% dos casos analisados. As demais cardiopatias encontradas, em
ordem de prevaléncia, estdo descritas na tabela 2.
Tabela 2- Distribuicdo do tipo de cardiopatia congénita com tempo de internacéo e

condicgéo de nascimento e alta

NASCIDO MEDIA DE ALTA

CARDIOPATIA N (%) ~
_ VIVO  INTERNACAO  VIVO

COMUNICACAO INTERVENTRICULAR 18 (17) 9 15,5 7
DEFEITO DO SEPTO ATRIOVENTRICULAR 13 (12,4) 10 44,2 7
COARCTACAO DA AORTA 11 (10,4) 3 17 3
DUPLA VIA DE SAIDA DO VENTRICULO DIREITO 9 (8,5) 3 64,5 1
COARCTACAO DA AORTA COM CIV 5 (4,7) 2 18,6 2
VENTRICULO UNICO 5 (4,7) 3 18,6 2
COMUNICACAO INTERATRIAL 4 (3,8) 3 >10M 2/1?
ATRESIA PULMONAR COM SEPTO INTEGRO 4 (3,8) 1 5 0
TETRALOGIA DE FALLOT 4 (3,8) 4 32 2/2?
HIPOPLASIA DE CAVIDADES ESQUERDAS 3(2,8) 2 20,5 1
DEFEITO DO SEPTO ATRIO VENTRICULAR COM
COARCTACAO DA AORTA 3(28) 2 15,5 2
ATRESIA PULMONAR COM CIV 2 (1,9) 1 5 0
ATRESIA TRICUSPIDE 2 (1,9) 2 16,5 2
DISPLASIA DA VALVA TRICUSPIDE 2(1,9) 2 40 2
DUPLO ARCO AORTICO 2 (1,9) 2 12 2
TRANSPOSICAO DOS GRANDES VASOS SIMPLES 2 (1,9) 2 15 1
ISOMERISMO ESQUERDO COM BLOQUEIO 2 (1.9) 5 15 1
ATRIOVENTRICULAR TOTAL '
CIV COM ARCO AORTICO A DIREITA 1(0,9) 1 42 1
DEXTROCARDIA 1 (0,9) 1 6 0
ESTENOSE AORTICA 1 (0,9) 1 31 1
VALVA AORTICA BICUSPIDE 1 (0,9) 1 5 1
ANOMALIA DE EBSTEIN 1(0,9) 0 0 0
INTERRUPCAO DO ARCO AORTICO 1(0,9) 1 14 1
CIV COM VALVA AORTICA BICUSPIDE 1(0,9) 1 30 1
COARCTACAO DA AORTA COM DEXTROCARDIA 1 (0,9) 1 60 1
DSAVT COM TETRALOGIA DE FALLOT 1(0,9) 1 19 1
ESTENOSE PULMONAR CRITICA 1 (0,9) 1 20 1
CONSTRI(;AO DUCTAL COM FIBROELASTOSE DE 1(0.9) o " 0
VENTRICULO DIREITO '
TRUNCUS TIPO | 1(0,9) 0 0 0
DSAV + TRANSPOSICAO DOS GRANDES VASOS 1 (0,9) 1 4 0
CARDIOPATIA COMPLEXA 1 (0,9) 0 0 0

TOTAL 105 (100) 67 (63,8) >300* 46 (43,8)

*Paciente com internacdo prolongada, transferido da UTI neonatal para outro setor aos 10 meses de vida.

Sem relato de desfecho apéds transferéncia.

A taxa de nascidos vivos entre os pacientes com cardiopatia isolada foi 20/24 (83%),
enquanto a dos nascidos vivos com sindromes geneticas/malformacfes congénitas
associadas 47/81 (58%). Além disso, o grupo de cardiopatias isoladas apresentou tempo

médio de internacdo de 21 dias e alta hospitalar com vida em 75%. J& os pacientes com
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sindromes e anomalias apresentaram tempo médio de internacdo 15,3 dias e alta
hospitalar em apenas 34,5% dos casos.

A maioria das progenitoras dos pacientes em analise recebeu o diagnostico de
cardiopatia durante o periodo pré-natal (94%), com a observacao de apenas um caso em
que o paciente em questdo ndo apresentava outras malformagfes concomitantes.
Também foi visto que 61% das maes fizeram todo acompanhamento pré-natal no IFF.

O ecocardiograma fetal foi realizado em 87 dos 105 pacientes e apresentou acuracia de
79%, somando-se aos acertos parciais de 13%. Em 4 dos 105 dos pacientes ndo houve
confirmacédo do diagndstico por necrdpsia ou ecocardiograma pds natal, sendo 2 destas

interrupcdes da gestacdo por mandado judicial.

7.1. FATORES ASSOCIADOS

Foi encontrada uma maior prevaléncia de cardiopatias congénitas em individuos do
sexo feminino (54%). Pacientes prematuros representaram 43% dos nascimentos, sendo
17% destes classificados como prematuros extremos (idade gestacional <31 semanas).
Cerca de 42% dos recém-nascidos apresentaram peso > 2.500g, a maioria classificado
como peso adequado para a idade gestacional (AIG).

Em relacdo a fatores de risco maternos, quase metade apresentava idade materna
avancada ou precoce (48%). J& quanto a paridade materna, a maioria delas eram
multiparas, com média de 2,3 e mediana de 2 filhos. Durante o pré-natal, foi
identificada diabetes mellitus em 13/105 pacientes, doengas do grupo TORCHS em
6/105 e uso de alcool/drogas em 6/105. Apenas vinte e dois por cento dos recém-
nascidos apresentava historia familiar de algum tipo de malformacéo congénita, sendo

2/24 na mée, 6/24 em irmé&os e as demais em parentes distantes.
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Ademais, as alteracfes mais prevalentes do prénatal foram relacionadas a infec¢des do
trato urinario (ITU), hipertensdo arterial, doenca hipertensiva especifica da gestacéo
(DHEG) e preé-eclampsia. No entanto, dado que essas ocorréncias se manifestam fora do
intervalo de embriogénese, ndo é possivel estabelecer uma correlagdo com

malformacdes.

As caracteristicas dos pacientes estdo descritas na tabela 1.

Tabela 1- Caracteristicas dos recém-nascidos com cardiopatia congénita e de suas mées

Variavel Classificacdo Vivo n (%) Natimorto n(%) TOTAL n (%)
Sexo Feminino 38 (36,5) 19 (18,2) 57 (54,8)
Masculino 29 (27,8) 18 (17,1) 47 (45,2)
IG (semanas) >37S 48 (45,7) 11 (10,4) 59 (56,1)
<37S 19 (18) 27 (25,7) 46 (43,8)
Peso (gramas) <1000g 1(0,9) 8 (7,6) 9 (8,5)
1001g-1500g 8 (7,6) 7 (6,6) 15 (14,3)
1501g-2000g 4(3,8) 11 (10,4) 15 (14,3)
2001g-2500g 15 (14,2) 7 (6,6) 22 (21)
>2500g 39 (37) 5(4,7) 44 (42)
Peso x 1G AIG 51 (48,6) 20 (19) 71 (67,5)
PIG 13 (12,3) 16 (15,2) 29 (27,5)
GIG 3(2,8) 2(1,9 5(4,7)
Idade Materna <20A 10 (9,5) 0 (0) 10 (9,5)
(Anos) 20 A 34A 32 (30,4) 22 (20,9) 54 (51,5)
>35A 25 (23,8) 16 (15,2) 41 (39)
Paridade Nulipara 26 (24,7) 10 (9,5) 36 (34,4)
Multipara 41 (39) 28 (26,6) 69 (65.6)
Gemelaridade Sim 5(4,8) 0 (0) 5(4,8)
Néo 62 (59) 38 (36,2) 100 (95,2)
Malformagéo/ Sim 16 (15,2) 8 (7,6) 24 (22,8)
Sind. genética
familiar Né&o 51 (48,5) 30 (28,6) 81 (77,12)
Intercorréncias )
Gestacionais Alcool/Drogas 5 (4,8) 1(0,9) 6 (5,7)
DM 10 (9,5) 3(2,8) 13 (12,3)
TORCHS 5 (4,8) 1(0,9) 6 (5,7)
Sindrome Genética Sim 28 (26,7) 26 (34,3) 54 (51)
N4o 39 (37,1) 12 (11,4) 51 (48,5)
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Malformacdes

associadas Sim 62 (59) 4(3,8) 66 (62,8)
Néo 5(4,8) 34 (32,4) 39 (37,2

TOTAL DE

NASCIMENTOS 67 (63,8) 38 (36,2 105 (100)

Abreviaturas: IG: idade gestacional; AlG: adequado a idade gestacional; PIG: pequeno para a idade
gestacional; GIG: grande para a idade gestacional; DM: diabetes mellitus; TORCHS: infec¢do por
toxoplasmose ou rubéola ou citomegalovirus ou herpes ou sifilis

7.2. ANOMALIAS CONGENITAS ASSOCIADAS

Vinte e quatro dos 105 (22,8%) pacientes nasceram com cardiopatia isolada. A maioria
66/105 (62,8%) apresentou outras anomalias associadas. Destes, em 28/66 (42,4%)
foram excluidas alteracbes cromossdmicas. Predominantemente, foram relacionadas ao
trato gastrointestinal (TGI), afetando 14 de 28 casos (50%), com destaque para 0S
defeitos de parede abdominal, presentes em 8 de 14 casos (57,1%). A seguir, os DC
mais prevalentes estdo relacionadas ao trato geniturinario e ao sistema nervoso central
(SNC), afetando 10 de 28 pacientes (35,7%). As principais anomalias estdo descritas
abaixo, na figura 1.

Figura 1- Distribuicdo por sistemas corporais das anomalias associadas em neonatos

nao sindrémicos

SISTEMAS ACOMETIDOS EM NEONATOS NAO
SINDROMICOS

OUTROS

DISMORFISMOS

SISTEMA OSTEOARTICULAR
ARTERIA UMBILICAL UNICA
SISTEMA RESPIRATORIO
SISTEMA GENITURINARIO
SISTEMA GASTROINTESTINAL
SISTEMA NERVOSO CENTRAL
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Além disso, 51% (54/105) dos RN cardiopatas apresentaram fendtipos sindrémicos,
sendo identificadas alteracbes cromossémicas em 36/105 (34%). Foram encontradas,
em ordem de incidéncia as seguintes sindromes: Edwards (13); Down (10); Patau (3);
Turner (2); Sindrome de delecdo 22g11.2 (2); Outras (6). Certas cardiopatias
apresentaram maior associagdo com sindromes especificas, conforme descrito abaixo,

nas figuras 2 e 3.

Figura 2 — Distribuicdo do tipo de cardiopatia congénita em relacdo as sindromes

confirmadas por estudo genético

SD DOWN Sp EDWARDS SD PATAU SD. MECKEL delecéo SD TURNER DCE’EETEQES
(n=10) (n=13) (n=3) GRUBER (n=1) 229112 (n=2) (n=2) (n=4)

« DSAVT(7) < CIV (2 - CIV (1) < CIA(1) « TFALLOT(1) « COARCTAGA . CIA(1)

+ DSAVT + « CIV +AC DA « DVSVD (2) « ATTRIC (1) o(1) - CIV (1)
COAO (2) VSVE (3) * VALVA . CIV +ARCO
< CIA (1) + DSAVT (2) AORTICA AORTICAA
« DSAVT+ BICUSPIDE DIREITA (1)
COAO (1) @ « COAO (1)
« DVSVD (2)
. VU (1)
« AP+CIV (1)
« CARDIOPATIA
COMPLEXA

@

Figura 3 — Distribuicdo do tipo da cardiopatia com suspeita de sindrome genética

POSSIVEL SD POSSIVEL SD POSSIVEL SD POSSIVEL POSSIVEL SD NAO DEFINIDA
DOWN (n=3) EDWARDS (n=3) PATAU (n=2) del22q11.2 (n=2) TURNER (n=1) (n=6)

« DSAVT (1) e CIV (1) o CIV (1) T FALLOT(1) « COARCTACAO (1) ° CIV(2)

e DSAVT + T o CIV+ HVE (1) * DVSVD (1) « EP CRITICA(1) * CIV +COAO (2)
FALLOT (1) « COAO (1) e DSAVT (1)

* COAO (1) « T FALLOT (1)

Abreviaturas: SD: sindrome; DSAVT: defeito do septo atrioventricular forma total,

COAOQO: coarctacdo adrtica; CIA: comunicacdo interatrial; CIV: comunicagdo
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interventricular; AC DA VSVE: Anomalia congénita da via de saida do ventriculo
esquerdo AP: atresia pulmonar; VU: ventriculo Gnico; HVE: hipertrofia de ventriculo
esquerdo; DVSVD: Dupla saida de ventriculo direito; T. Fallot: Tetralogia de Fallot;

AT TRIC: atresia trictspide; EP: estenose pulmonar

7.3. PROGNOSTICO

Foram 105 pacientes diagnosticados com cardiopatia congénita, sendo 63,8% nasceram
vivos. Dentre os natimortos, 89% (34/38) apresentavam outros DC e 26% (10/38)
apresentaram diagnostico de sindrome genética. A complexidade da malformacéao
cardiaca ndo teve relacdo com o dbito fetal, havendo apenas dois ébitos exclusivamente
associados a cardiopatia. Ambos apresentavam insuficiéncia cardiaca: um paciente com
anomalia de Ebstein e outro com dupla via de saida do ventriculo direito com estenose
pulmonar grave e disfuncdo do ventriculo direito, presentes no momento do diagnostico
fetal. Nos demais natimortos, a cardiopatia diagnosticada n&o apresentava
comprometimento hemodinamico significativo.

Em relacdo a condigdo do feto ao nascimento, entre 0s natimortos, 71% (27/38) foram
prematuros e 68% (26/38) apresentaram peso >2 kg. Além disso, 42% (16/38) foram
classificados como pequenos para idade gestacional (P1G).

Conforme demonstrado na figuras 4, 5 e 6, quando observados separadamente, o grupo
de pacientes com cardiopatia isolada apresentou maior percentual de alta hospitalar vivo
(75%), que os que apresentavam alguma sindrome ou anomalias associadas sem uma
sindrome confirmada ou suspeita (40%). Estes uGltimos apresentaram 0S menores
percentuais de sobrevivéncia (25%). Nestes pacientes, a média e a mediana de sistemas
acometidos sdo maiores entre 0s que foram natimortos ou morreram apos 0 nascimento.
Devido aos longos periodos de internacdo em pacientes com sindromes genéticas ou

outras anomalias, houve uma pequena taxa de perdas em relacdo aos desfechos desses
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pacientes, também descrita nas figuras 5 e 6. O ECLAMC apresenta limitagBes na
obtengdo de dados quando os pacientes sdo transferidos da UTI neonatal, seja para

transferéncia cirurgica ou para outros setores do hospital.

Figura 4- Grafico da mortalidade pré-natal e neonatal dos pacientes com cardiopatia

isolada.

MORTALIDADE EM CARDIOPATIA ISOLADA

EALTAVIVO mOBITO mNATIMORTOS

Figura 5- Grafico da mortalidade pré-natal e neonatal dos pacientes com cardiopatia
congénita e sindrome genética confirmada ou suspeita.

MORTALIDADE EM SINDROMICOS
CONFIRMADOS E SUSPEITOS

EALTAVIVO mOBITO mNATIMORTOS mPERDA
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Figura 6- Grafico da mortalidade pré-natal e neonatal dos pacientes com cardiopatia

congénita em pacientes ndo sindromicos, com anomalias associadas

MORTALIDADE EM NAO
SINDROMICOS COM ANOMALIAS

m ALTA VIVO
m OBITO

NATIMORTOS
B PERDA

8. DISCUSSAO

As cardiopatias sdo as principais malformacfes congénitas, sendo sua prevaléncia na
populagdo geral de 0,8-1%*#. Além disso, sdo importante causa de morbimortalidade no
periodo neonatal, especialmente se associado a outros DC*1°,

No que tange as anomalias associadas as cardiopatias, chama atencdo a proporcéo de
DC (50%) relacionados ao TGI, com predominio dos defeitos da parede abdominal.
Este resultado representa os RN com cardiopatia e onfalocele, uma associacdo nao
aleatoria ja definida na literatura cientifica®.

No Brasil, nos anos de 2018 e 2019, foram diagnosticadas CC em 2 a cada 1000
nascidos vivos, segundo dados coletados do Sistema de InformacGes sobre Nascidos
Vivos (SINASC). Entretanto, assim como relatado em outros estudos, ha uma

subnotificacdo dos casos, principalmente por subdiagndstico*®. Além disso, ha poucos
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trabalhos ou estudos brasileiros sobre o tema, em especial sobre o perfil clinico-
epidemioldgico desses pacientes.

Devido a referéncia em genética médica, medicina fetal, cirurgia pediatrica (CIPe) e
terapia intensiva neonatal, observa-se maior prevaléncia de defeitos congénitos, e a
prevaléncia de CC chegou a 5,1% dos RN dessa amostra.

Na amostra pesquisada, predominantemente, 0s pacientes apresentaram associagdo com
sindromes genéticas, compreendendo 51,4%; enquanto 62,8% manifestaram outras
anomalias concomitantes (sindrémicos ou ndo). Essas taxas também sdo maiores que
aquelas relatadas na literatura, e confirmam o perfil desta unidade de satide®*5"”.

Nesse estudo, as CC foram mais prevalentes em individuos do sexo feminino. Tal
achado difere do encontrado na literatura, que descreve como fator de risco o sexo
masculino®®.

Em relacdo a idade materna, 39% das gestantes foram classificadas como idade materna
avangada (> 35 anos), a maioria desses RN apresentou diagndstico ou suspeita de
sindrome genética. Neste aspecto houve conformidade com a literatura, pois a idade
materna avancada se configura fator de risco para malformacdes congénitas e sindromes
genéticas®0.

Outros fatores de risco conhecidos para a presenca de cardiopatia congénita séo
comorbidades maternas, como doencas do grupo TORCHs e diabetes mellitus, ou uso
de &lcool/drogas?'°. Ha também presenca de histéria familiar de malformagéo/sindrome
genética. Entretanto, estes fatores de risco foram encontrados em apenas uma minoria
das gestantes, como pode ser visto na tabela 1. Assim, em acordo com a literatura, a
maioria dos pacientes ndo foram identificados fatores de risco.

Esta amostra evidenciou muitos casos de sindromes genéticas, particularmente de

aneuploidias, o que esta descrito na literatura médica®®. Vale ressaltar a maior
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prevaléncia da Sindrome de Edwards, devido as caracteristicas do IFF. A Sindrome de
Down é a aneuplodia mais frequente na populacdo geral, seguida da Sindrome de
Edwards. Entretanto por ser a Sindrome de Down mais conhecida entre os profissionais
médicos e seu manejo bem definido na literatura especializada, muitas das gestantes
com este diagnostico fetal sdo absorvidas em outros centros, 0 que poderia explicar a
maior prevaléncia da Sindrome de Edwards em nosso servigo.

No que tange as anomalias associadas as cardiopatias, chama atenc¢do a proporcéo de
DC (50%) relacionados ao TGI, com predominio dos defeitos da parede abdominal.
Este resultado representa os RN com cardiopatia e onfalocele, uma associacdo nao
aleatoria ja definida na literatura cientifica®.

Quanto ao tipo de malformacao cardiovascular, nosso estudo seguiu o que foi observado
em outros estudos, a maior frequéncia de CIV, que é a cardiopatia congénita mais
frequente na populagéo geral. Assim como a frequéncia de DSAVT em pacientes com
Sindrome de Down, fato ja bem estabelecido na literatura médica®®.

O PCA foi encontrado em 28 pacientes e FOP em 6 pacientes, apenas em conjunto com
outra alteracdo. Entretanto, ndo foram consideradas cardiopatias congénitas, pois as
avaliacbes foram realizadas precocemente, no periodo em que estdo presentes
fisiologicamente.

A maior prevaléncia de nascidos vivos no grupo das cardiopatias isoladas é um achado
esperado. Quanto a internacdo mais prolongada neste grupo, apesar de parecer
paradoxal, é relevante destacar que isso ocorre principalmente devido a mortalidade
precoce observada em pacientes com sindromes e/ou multiplas anomalias congénitas.

O diagnostico precoce tem sido descrito como um dos principais fatores para o melhor
prognosticos dos RN cardiopatas 1,8,15 . Por esse motivo, apesar da gravidade do perfil

do IFF, a atuacdo da medicina fetal em conjunto com demais especialidades é
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responsavel pelas taxas de diagndstico fetal, que sdo importantes para a definicdo da
conduta perinatal destes pacientes. Ressalta-se que os resultados parciais observados em
alguns ecocardiogramas correspondem a diagnosticos que ndo conseguem ser avaliados
pelo ECO fetal, como CIA e PCA, ou diagnosticos sabidamente dificeis, como

coarctacdo da aorta. Tal limitacdo ja é esperada para esse exame!®1?,

9. CONSIDERACOES FINAIS

Convém enfatizar que, apesar de informagfes fundamentais sobre historia gestacional,
pré-natal e neonatal, 0 Banco de Dados do ECLAMC apresenta limitacdes relacionadas
a informacBes apds altas/transferéncia dos pacientes incluidos em sua base de dados.
Dessa forma, ha perda de seguimento destes, ndo sendo possivel aferir o progndstico

tardio dessas patologias apds a alta ou apés realizacdo de procedimentos cirdrgicos.

10. CONCLUSAO

As cardiopatias congénitas sdo defeitos que se desenvolvem durante a formacdo do
coragdo, no periodo embrionério. Elas apresentam elevada morbimortalidade,
especialmente em pacientes com outras anomalias congénitas ou sindromes genéticas
associadas.

Nesse contexto, o IFF/FIOCRUZ, como hospital terciario referéncia em genética e CIPe
apresenta um perfil de pacientes de alta complexidade e gravidade, com maior
prevaléncia de DC e sindromes. Isso leva a maior indice de procedimentos invasivos,
demandas de recursos humanos e hospitalares, e internaces prolongadas. Além disso,

também é observada maior mortalidade, principalmente fetal.
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