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Presentation of congenital heart disease diagnosed at birth:
analysis of 29,770 newborn infants

Apresentacao das cardiopatias congénitas diagnosticadas ao nascimento:
analise de 29.770 recém-nascidos
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Resumo Abstract

Objetivo: Estimar a prevaléncia e estudar apresentagdes clinicas e Objective: To estimate the prevalence rate and study the clinical
fatores associados as cardiopatias congénitas, diagnosticadas ao presentation and associated factors of congenital heart diseases
nascimento, entre agosto de 1990 e dezembro de 2003, na Maternidade diagnosed at birth between August 1990 and December 2003, at the
do Hospital das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais. Maternity Unit of the Hospital das Clinicas, Universidade Federal de Minas

vinculado ao Estudo Colaborativo Latino-Americano de Malformagdes
Congénitas. Foram identificados os recém-nascidos vivos (RNV) e

na

ecocardiograma pos-natal ou necropsia. Entre os RNV, foram estudadas
associagbes com peso ao nascer, género, idade e paridade materna. Para

an

regressdo logistica multinomial.

Métodos: Estudo retrospectivo, baseado no banco de dados, Gerais, Brazil.

Methods: A retrospective, database driven study, part of the Latin-
American collaborative study of congenital malformations. Records were
reviewed on all live born (LB) and stillborn (SB) infants with congenital
heart diseases diagnosed by postnatal echocardiogram or by autopsy.
Data on birth weight, sex, age and parity were collected for the LB and
studied for associations. The statistical analysis employed Pearson’s chi-
square test and multinomial logistic regression.

Results: During the period studied there were 29,770 births (28,915
LB and 855 SB). The prevalence of heart disease among the LB was

timortos (NM) com cardiopatias congénitas, diagnosticadas pelo

alise estatistica, utilizou-se o teste do qui-quadrado de Pearson e

Resultados: No periodo, ocorreram 29.770 nascimentos (28.915

RNV e 855 NM). Entre os RNV, a prevaléncia das cardiopatias foi de 9.58:1,000 (277/28,915) while among SB the rate was 87.72:1,000 (75/
9,58:1.000 (277/28.915) e, entre NM, de 87,72:1.000 (75/855). A 855). Heart disease occurred isolated in 37.2% of LB cases and 18.7% of
cardiopatiaisolada ocorreu em 37,2% dos casos entre RNV e 18,7% entre SB cases; was associated with anomalies of other organs and systems,
NM; associada a anomalias de outros érgéos e sistemas sem diagnéstico but without a syndromic diagnosis in 31.4% of LB cases and 48.0% of SB
sindrémico em 31,4% entre RNV e 48,0% entre NM; era componente de cases; andin 23.1% of the LB cases and 32.0% of the SB cases the heart
sindromes em 23,1% dos RNV e 32,0% dos NM. A analise multivariada disease was a feature of a syndrome. Multivariate analysis demonstrated
mostrou associagdo entre cardiopatia e peso ao nascer < 2.500 g em an association between heart disease and birth weight < 2,500 g in all
todas as formas de apresentagdes clinicas, entre idade materna > 35 types of clinical presentation, between maternal age > 35 years and heart
anos nas cardiopatias componentes de sindromes e entre o género disease in syndromic heart disease and between female sex and isolated
feminino nas cardiopatias isoladas. heart disease.

Conclusodes: A prevaléncia encontrada foi alta, alertando para a Conclusions: It was found a high prevalence, which is an alert to
importancia médica das cardiopatias. Houve associagdo com peso ao the medical significance of heart disease. There was association between
nascer < 2.500 g em todas as apresentagdes, com idade materna elevada birth weight < 2,500 g and all forms of presentation, between increased
nas cardiopatias sindromicas e com o género feminino nas isoladas. maternal age and syndromic heart disease besides between female sex

and isolated congenital heart disease.

J Pediatr (Rio J). 2008,;84(1):83-90: Cardiopatias congénitas, J Pediatr (Rio J). 2008,84(1):83-90: Congenital heart disease,
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Introducao

Estima-se que, a cada 20 recém-nascidos vivos (RNV), um
apresente alguma doenca genética e, a cada 33, um apre-
sente um grave defeito ao nascimento. Tais doengas serdo res-
ponsaveis por dbitos no primeiro ano de vida, hospitalizagdes
e elevados custos financeiros e emocionais. Em paises onde a
mortalidade infantil € baixa, as malformacGes congénitas sdo
a principal causa de mortalidade infantil*™*. No Brasil, desde
2001 as anomalias congénitas sdo a segunda causa de mor-
talidade em menores de 1 ano, de acordo com o Sistema de
Informacdes sobre Mortalidade do Ministério da Saude (SIM),
0 mesmo ocorrendo na Regidao Metropolitana de Belo
Horizonte®.

Anomalia cardiaca, definida como anormalidade estrutu-
ral do coracdo ou dos vasos intratoracicos, nas diferentes for-
mas anatdmicas, é uma das anomalias congénitas mais
freglientes ao nascimento. Estima-se que, a cada 1.000 RNV,
dois a 10 sejam afetados por alguma malformacao cardia-
ca®”. Um tergo dos afetados apresenta malformacdes cardi-
acas criticas, definidas como aquelas que exigem
propedéutica e terapéutica imediata, ou que levardo ao ébito
no primeiro ano de vida. Com o avango da medicina e a detec-
cdo precoce, muitos desses recém-nascidos sobreviverdo,
vindo a aumentar o grupo de adultos com cardiopatia
congénita’ 1,

As anomalias cardiacas podem se apresentar isolada-
mente (80 a 85%), fazer parte de sindromes cromossomicas
(5a 10%) ou génicas (3 a 5%), de associacées bem estabe-
lecidas ou ocasionais, serem determinadas por fatores
ambientais, infecciosos ou ndo, em entidades reconhecidas
como rupturas. Quando isoladas, na maioria das vezes, tém
heranga multifatorial ou poligénica. Centenas de genes ja
foram propostos como genes candidatos, ou seja, genes que
predisporiam ao desenvolvimento de diversos tipos de
cardiopatias®*™13,

Conhecer a prevaléncia das cardiopatias congénitas e os
principais fatores associados as mesmas tem papel impor-
tante na sua prevencgao, tratamento e melhoria da qualidade
de vida dos afetados, especialmente quando se espera que a
sua prevaléncia aumente, como é o caso do nosso pais. No
entanto, em pesquisa no MEDLINE e LILACS, foram encontra-
dos poucos trabalhos realizados no Brasil nesta area, e a pre-
valéncia das cardiopatias congénitas entre nds ainda ndo é
bem estabelecida#1®. Esse trabalho busca contribuir para
esse conhecimento, verificando a prevaléncia das cardiopa-
tias em um hospital publico, universitario, em 29.770 partos
consecutivos por um periodo de 13 anos.

Objetivos

Determinar a prevaléncia das cardiopatias congénitas
diagnosticadas ao nascimento, em RNV e natimortos (NM),
descrever suas apresentacdes clinicas mais freqlentes e veri-
ficar, entre os RNV, a associagdo com peso ao nascimento,
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género, idade e paridade materna, na Maternidade do Hospi-
tal das Clinicas da Universidade Federal de Minas Gerais
(UFMG), entre agosto de 1990 e dezembro de 2003.

Métodos

Trata-se de estudo retrospectivo e observacional, que uti-
lizou o banco de dados criado com a inclusdo da Maternidade
do Hospital das Clinicas da UFMG no Estudo Colaborativo
Latino Americano de Malformagdes Congénitas (ECLAMC) a
partir de agosto de 1990. Esse banco de dados incluiu o regis-
tro de todos os RNV e NM com anomalias congénitast’-*&. O
Hospital das Clinicas da UFMG é hospital publico, universita-
rio, com atendimento sobretudo ao Sistema Unico de Satide
(SuUs).

De todo RNV ou NM com malformagodes, foram anotados
sua descrigdo morfoldgica, dados de necropsia, resultados de
exames complementares, intercorréncias durante a gravi-
dez, histéria familiar de malformacgdes congénitas, consan-
gliinidade entre os genitores, género e peso ao nascimento,
gemelaridade, paridade eidade maternas, tipo de parto, apre-
sentagdo e aspectos socioecondmicos. Para fins de registro,
cada RNV malformado deu origem a um controle, definido
como sendo o primeiro RNV nascido logo apds, com o0 mesmo
género e sem malformagdes. De cada RNV controle foram
colhidos os mesmos dados. Para os NM, ndo foram feitos
controles.

Ao final de cada més, foi elaborado um informe de nasci-
mentos, com os nimeros de RNV e NM, discriminando género,
peso ao nascer classificado por grupo de 500 g, idade materna
classificada em grupos de 5 anos e paridade materna. Assi-
nala também a freqliéncia, género e tipos de gémeos.

Por meio da analise dos informes mensais, foram obtidos
os totais de RNV e NM no periodo e dados relativos ao género,
peso, paridade e idade materna de todos os recém-nascidos
no periodo.

No estudo, foram incluidos os RNV e NM com diagndstico
de cardiopatia congénita ao nascimento, confirmada por Dop-
pler ecocardiografia pds-natal, realizado pela equipe de eco-
cardiografia pediatrica e fetal do Hospital das Clinicas da
UFMG. Foram também incluidos os NM e neomortos, cuja car-
diopatia tenha sido confirmada por dados de necropsia.

As cardiopatias identificadas foram classificadas em: iso-
ladas, quando o defeito cardiaco era o Gnico encontrado; asso-
ciadas a malformagdes de outros drgdos e sistemas;
componentes de sindromes cromossémicas ou génicas; com-
ponentes de rupturas e outras formas ndo incluidas nas ante-
riores. As cardiopatias foram ainda classificadas em anomalias
Unicas, quando s6 havia um defeito cardiaco, e multiplas,
guando havia mais de um defeito cardiaco.

Os resultados de ultra-sons obstétricos, Doppler ecocar-
diografia fetal e Doppler ecocardiografia pés-natal foram estu-
dados, assim como os dados de necropsias.
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Foram excluidos do estudo os recém-nascidos cujas maes
ndo autorizaram sua inclusdo, aqueles com paténcia de canal
arterial (PCA) associada a prematuridade e os pacientes sem
dados de Doppler ecocardiografia ou de necropsia.

Para fins de analise estatistica, foram considerados como
controles todos os 1.853 RNV (controles de todos os malfor-
mados) incluidos no banco de dados do ECLAMC sem qual-
quer malformacdo congénita.

Para verificar a associagao entre a presencga de cardiopa-
tia congénita com género, peso ao nascimento, paridade e
idade materna, foi utilizado o teste do qui-quadrado de Pear-
son, disponivel no programa Epi-Info 6.0. Para verificar se
aquelas associages ocorriam em cada uma das apresenta-
cOes clinicas das cardiopatias, foi realizada analise multiva-
riada, através da regressdo logistica multinomial, utilizando
o software Minitab 14. Foi considerado o valor de 5% (p <
0,05) como limiar de significancia estatistica.

Nos NM, ndo foram realizados estudos estatisticos pela
ndo existéncia de controles.

O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
da UFMG, sob o parecer n® ETIC 305/04.

Resultados

No periodo de 1 de agosto de 1990 a 31 de dezembro de
2003, ocorreram na Maternidade do Hospital das Clinicas da
UFMG 29.770 partos: 28.915 de RNV e 855 de NM. Foram
encontrados 352 casos de cardiopatia congénita com preva-
Iénciade 11,82%o0 nascimentos. Foram excluidos um NM com
ultra-som fetal com descricdo de anomalia cardiaca, sem
necropsia e 12 RNV com diagndstico clinico de cardiopatia sem
confirmacgdo pelo ecocardiograma pds-natal ou dados de
necropsia. Todos os recém-nascidos com cardiopatia tiveram
autorizacdo dos responsaveis para inclusdo no ECLAMC.

Entre os RNV, 277 apresentavam cardiopatia, com preva-
Iéncia de 9,58%o0 e, entre os NM, 75, com prevaléncia de
87,72%0 NM.

Entre os 277 RNV com cardiopatia, em 103 (37,2%) as
cardiopatias apresentaram-se como malformacdo isolada; em
87 (31,4%) encontravam-se associadas a malformagdes em
outros 6rgdos e sistemas sem um diagndstico sindrémico
estabelecido; em 64 (23,1%) as cardiopatias faziam parte de
sindromes de anomalias multiplas. Foram ainda encontrados
nove casos (3,2%) de miocardiopatia hipertrofica, quatro
casos (1,4%) fazendo parte de um quadro de ruptura (dois
associados a rubéola, um a toxoplasmose e um a bridas amni-
Oticas), quatro casos (1,4%) de bloqueio atrioventricular total
(BAVT) sem anomalia estrutural, trés (1,1%) de rabdo-
mioma e trés (1,1%) de cardiopatia na presenca de gemela-
ridade imperfeita.

Nos 103 casos em que a cardiopatia se apresentou como
anomalia isolada, 38 (36,9%) apresentavam defeito Unico e
65 (63,1%) defeitos multiplos.
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Nos 87 casos em que as cardiopatias se encontravam
associadas a anomalias de outros érgédos e sistemas, sem um
diagnostico sindromico estabelecido, os outros 6rgéos e sis-
temas mais freqlientemente envolvidos foram o sistema geni-
turinario (48,3%) e o sistema nervoso central (45,9%). A
maioria desses RNV apresentava mais de um sistema ou 6rgéo
com malformagao. A associagdo VACTERL (defeitos verte-
brais, anus imperfurado, cardiopatia, atresia de es6fago com
ou sem fistula traqueoesofagica, defeitos renais e de mem-
bros) foi encontrada em sete casos (8,0%), e a associagdo
CHARGE (colobomas, cardiopatia, atresia de coanas, retardo
do crescimento e desenvolvimento, anomalias genitais e
defeitos auditivos) em dois casos (2,3%).

Nos 64 casos em que a cardiopatia fazia parte de uma sin-
drome, 31 (48,4%) tinham sindrome de Down, dos quais 28
apresentavam lesOes septais, 12 dos quais apresentavam
defeito do septo atrioventricular. Dezesseis (25%) apresen-
tavam trissomia do cromossomo 18 e trés (4,7%) apresenta-
vam trissomia do cromossomo 13. Nos demais 14 casos
(21,9%), um tinha sindrome de Turner e 13 apresentavam
outras sindromes cromossémicas ou génicas.

Entre os 75 NM com cardiopatia, em 36 (48%) a cardio-
patia estava associada a anomalias de outros 6rgdos e siste-
mas sem um diagndstico sindromico definido, em 24 (32%) a
cardiopatia fazia parte de uma sindrome de anomalias multi-
plas, em 14 (18,7%) a cardiopatia se apresentou como ano-
malia Unica e em um caso (1,3%) a cardiopatia era
componente de uma ruptura (bridas amnidticas).

Nos 36 casos em que a cardiopatia se encontrava asso-
ciada a malformagdes de outros 6rgaos e sistemas, sem um
diagndstico sindromico definido, os érgdos e sistemas mais
freqlientemente envolvidos foram o sistema osteomuscular
(52,8%), geniturinario (52,8%) e sistema nervoso central
(41,7%). Também entre os NM foi comum a associagdo da
cardiopatia com malformagGes em mais de um sistema ou
orgéo.

Dos 24 casos em que a cardiopatia fazia parte de uma sin-
drome de anomalias multiplas, 13 (54,2%) apresentavam
trissomia do cromossomo 18, todos com defeitos cardiacos
multiplos. A trissomia 21 foi encontrada em seis casos (25%),
e a trissomia 13 em um caso (4,2%); nos quatro casos res-
tantes (16,7%), um tinha sindrome de Turner e trés apresen-
tavam outras sindromes cromoss6micas ou génicas.

A cardiopatia apresentou-se como anomalia Unica em 14
NM (18,7%), trés com defeito Unico e 11 com defeitos
multiplos.

Quando analisadas as cardiopatias encontradas em todas
as apresentagoes clinicas, comunicacdo interatrial (CIA),
comunicagao interventricular (CIV) e PCA representaram
62,6% de todos os defeitos encontrados, tendo prevalecido
tanto entre RNV (63,5%) como entre NM (58%). A Tabela 1
descreve as cardiopatias encontradas entre os RNV e NM.
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Tabela 1 - NUmero de ocorréncias de cardiopatias entre recém-nascidos vivos e mortos

Nascidos vivos

Nascidos mortos

CIA

CIv

PCA

EP/AP

DT/AT

DSAV

HipCE

Miocardiopatia hipertrofica
Tetralogia de Fallot

TGVB
CoaAo/HipAo/Inter.arco Ao
DextrAo

Dextrocardia

BAVT

HipopVD

Ectopia cordis

Anomalias multiplas
DVSvd

Rabdomioma

Anomalia de Ebstein
DavvP

Truncus arteriosus
Conexao atrioventricular univentricular
Atrio comum

Aorta bicuspide

HipopAP

Acardia

109

92

94

37

20

20

14

11

10

12

22

17

BAVT = bloqueio atrio-ventricular total; CIA = comunicagdo interatrial; CIV = comunicagdo interventricular; CoaAo/HipAo/Inter.arco Ao = coarctagdo/
hipoplasia/interrupgdo do arco adrtico; DavvP = drenagem anémala de veias pulmonares; DextrAo = dextroposigdo da aorta; DSAV = defeito do septo
atrio-ventricular; DT/AT = displasia/atresia tricispide; DVSvd = dupla via de saida de ventriculo direito; Ep/AP = estenose ou atresia pulmonar; HipopAP
= hipoplasia de artéria pulmonar; HipopVD = hipoplasia de ventriculo direito; HipCE = hipoplasia do coragédo esquerdo; PCA = paténcia do canal arterial;

TGVB = transposigdo dos vasos da base.

Entre os RNV, pela analise univariada, como registrado na
Tabela 2, houve associacdo entre a presenca de cardiopatia e
peso ao nascimento < 2.500 g (p < 0,0001), com odds ratio
(OR)de 5,19 (IC95% 3,92 <OR < 6,87), comaidade materna
> 35 anos (p < 0,05) com OR de 1,60 (IC95% 1,10 < OR <
2,33) e com o género feminino (p < 0,05), com OR de 1,40

(IC95% 1,07 < OR < 1,82). Ndo houve associagao com pari-
dade materna (p = 0,0743).

A analise multivariada através da regresséo logistica mul-
tinomial teve como variavel resposta as seguintes categorias:
auséncia de cardiopatia, cardiopatia como malformacgao iso-
lada, cardiopatia em associagao com malformagdes em outros
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Tabela 2 - Resultados do estudo de associagéo (analise univariada) das cardiopatias congénitas e alguns fatores nos recém-nascidos vivos

Anomalia cardiaca Anomalia cardiaca

+ - Total
Fator n =261 n = 1540 n=2.114 p*
Peso ao nascimento
<2.500¢g 134 313 447
>2.500g 127 1.540 1.667 < 0,0001
(OR = 5,19, IC95% 3,92-6,87)
Idade materna
> 35anos 42 198 240
< 35anos 219 1.655 1.874 <0,05
(OR =1,60, 1C95% 1,10-2,33)
Género
Feminino 140 840 980
Masculino 121 1.013 1.134 <0,05

(OR = 1,40, IC95% 1,07-1,82)

I1C95% = intervalo de confianga de 95%; OR = odds ratio.

Foram excluidos 11 casos com anomalia cardiaca e intersexo, quatro sem anotagéo da idade materna e um caso sem anotagdo da paridade materna.

* Teste qui-quadrado de Pearson.

orgdos e sistemas, cardiopatia como componente de sin-
drome de malformagdes multiplas e um grupo com as demais
apresentacoes encontradas. Foi encontrada associagao entre
peso ao nascimento < 2.500 g e presenga de cardiopatia con-
génita em todas as apresentacgdes clinicas. A idade materna
> 35 anos associou-se a presenca de cardiopatia apenas
quando a mesma era componente de uma sindrome. Foi veri-
ficada associacdo entre o género feminino e a presencga de
cardiopatia apenas nas cardiopatias isoladas (Tabela 3).

Discussdo

A medida que as malformagdes congénitas se tornam pro-
gressivamente mais importantes na etiologia da mortalidade
infantil, é indispensavel o conhecimento da prevaléncia
daquelas mais freqlientes. As cardiopatias sao as anomalias
congénitas com maior prevaléncia ao nascimento®:6-13.16:19,
FreqUentemente é necessario o diagnostico precoce das mes-
mas para a comunicagdo as familias e o planejamento de
medidas terapéuticas viaveis. Muitas cardiopatias e sindro-
mes das quais elas fazem parte sdo incompativeis com a vida
extra-uterina, o que também deve ser levado em conta nos
cuidados imediatos aos afetados'®2°, Apesar disso, encon-
tramos poucos trabalhos com dados do Brasil**1®, nenhum
deles permitindo a comparagdo com este estudo, devido as
épocas do diagnodstico e metodologias utilizadas.

Este trabalho pode ter subestimado a prevaléncia de algu-
mas cardiopatias que, pelas suas caracteristicas clinicas,
podem ndo apresentar sintomas ou sinais ao nascimento. Por
outro lado, a inclusdo somente dos recém-nascidos com con-
firmagao por meio do Doppler ecocardiografia ou pela necrop-
sia reduziu o nimero de diagndsticos falso-positivos que
poderiam ocorrer com o diagndstico exclusivamente clinico®.

A prevaléncia encontrada tanto em RNV quanto em NM,
embora alta, €& concordante com o descrito na
literatura2.6:7,10,12,13,21-25 'ym dos aspectos que pode con-
tribuir para a prevaléncia alta neste trabalho € a proibicdo legal
dainterrupgao das gravidez quando sdo diagnosticadas mal-
formacdes fetais em nosso pais e que é permitida em diver-
Sos paises.

A interrupgdo da gravidez apds o diagndstico de anoma-
lias fetais pode também ser responsavel por discretas discre-
pancias na prevaléncia relativa das cardiopatias isoladas,
quando comparadas aquelas associadas a sindromes dismor-
ficas ou a anomalias em outros 6rgaos e sistemas.

A distribuicdo das apresentacgdes clinicas das cardiopa-
tias foi diferente entre os RNV, nos quais predominou a forma
isolada, e os NM, nos quais predominaram as formas associa-
das a anomalias de outros érgdos e sistemas e a sindromes
dismérficas. Isso é descrito na literatura26-2® e chama aten-
¢do para a necessidade de levar em conta o momento do diag-
noéstico para avaliar a prevaléncia das diversas apresentagoes
clinicas e sua etiologia.

Nas cardiopatias como componentes de sindromes,
destacou-se a alta prevaléncia das doengas cromossémicas,
especialmente das aneuploidias, 82,8% entre os RNV e 87,5%
entre os NM. Embora a alta prevaléncia de doencas cromos-
sOmicas entre RNV com cardiopatia e anomalias multiplas seja
descrita na literaturat®-12:1%:20 os percentuais encontrados
neste trabalho foram muito mais elevados. Varios fatores
podem ter contribuido para isso: a interrupgdo da gravidez
apods o diagndstico de anomalias cromossémicas em outros
paises, a época do diagndstico e o fato deste trabalho ter sido
realizado em um hospital que é referéncia para doencas fetais.
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Tabela 3 - Resultados da analise multivariada através de regresséo logistica multinomial tendo como resposta as formas de apresentacdo clinica

das cardiopatias em recém-nascidos vivos

Variavel/Apresentacgao clinica da cardiopatia p OR IC95%
Peso ao nascimento (< 2.500 e > 2.500 g)
Isolada < 0,0001 2,78 1,81-4,24
Associada a malformacgdes de outros 6rgéos e sistemas < 0,0001 6,42 4,03-10,23
Componente de sindromes < 0,0001 11,14 6,26-19,83
Outras apresentagoes < 0,0001 5,39 2,35-12,38
Género (feminino e masculino)
Isolada 0,044 1,52 1,01-2,29
Associada a malformagdes de outros érgéos e sistemas 0,856 0,96 0,60-1,52
Componente de sindromes 0,408 1,26 0,73-2,17
Outras apresentacoes 0,730 1,16 0,50-2,66
Idade materna (= 35 e < 35 anos)
Isolada 0,826 1,07 0,57-2,02
Associada a malformacg0es de outros érgéos e sistemas 0,373 0,67 0,28-1,60
Componente de sindromes < 0,0001 3,85 2,10-7,05
Outras apresentagoes 0,420 1,58 0,52-4,83
Paridade materna (1 gestagdo e > 1 gestagdo)
Isolada 0,328 1,24 0,81-1,90
Associada a malformacdes de outros érgéos e sistemas 0,574 1,15 0,71-1,85
Componente de sindromes 0,169 1,54 0,83-2,86
Outras apresentagées 0,352 1,54 0,62-3,85

IC95% = intervalo de confianga de 95%; OR = odds ratio.

Foram excluidos 11 casos com anomalia cardiaca e intersexo, quatro sem anotag&o da idade materna e um caso sem anotagdo da paridade materna.

A alta prevaléncia de doengas cromossdmicas também reforca
a recomendacgdo de realizar estudo cromoss6mico em todo
RNV ou NM com anomalias multiplas.

Entre os RNV, a sindrome cromossdmica mais comum foi
a sindrome de Down, e o defeito do septo atrioventricular
estava presente em 38,7% desses pacientes, conforme des-
crito na literatura®*~*3. Entre os NM, a trissomia do cromos-
somo 18 foi a mais freqliente concordante com conhecimento
atual da gravidade progndstica dessa trissomia'?. Pode ter
ocorrido uma subestimacgdo de outras sindromes genéticas,
uma vez que o diagndstico de muitas delas s6 é possivel pos-
teriormente, pois o reconhecimento de parametros dismorfi-
cos é dificil nesta idade, ou ainda porque seus diagndsticos

dependem de procedimentos ainda ndao generalizados em
nosso meio, como pesquisa de microdelegdes e estudos
moleculares.

Os defeitos anatémicos mais freqlientemente encontra-
dos tanto entre RNV quanto entre NM foram CIA, CIV e PCA,

em concordancia com a literatura!2-21:23,26-28

Pela analise univariada, foi observada associacdo entre
presenca de cardiopatia congénita e peso ao nascimento <
2.500 g, o que também ¢ descrito na literatura?®-3%, Este
achado foi ratificado pela andlise multivariada. No entanto,
nos estudos de associacdo com idade materna e género, a
analise multivariada trouxe informagdes adicionais importan-
tes. A associagdo com a idade materna = 35 anos, descrita na
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literatura®, s6 se mantém nas apresentacdes em que a car-
diopatia € componente de uma sindrome. A associagdo com
as outras apresentacdes clinicas, encontrada na analise uni-
variada e na literatura, pode refletir o peso das cardiopatias
sindromicas, especialmente das cromossOmicas, no con-
junto de todas as cardiopatias, uma vez que € bem conhecida
a idade materna como fator de risco para doencas cromosso-
micas numéricas, especialmente para a sindrome de Down.

Observacgao semelhante ocorreu com o estudo de asso-
ciagdo com género. Quando se estudou o conjunto de todas
as apresentagdes clinicas, a andlise univariada detectou a sua
associacdo com o género feminino. Pela analise multiva-
riada, esta associacdo s6 se mantém quando a cardiopatia se
apresenta na forma isolada. Estd bem estabelecido na litera-
tura que as cardiopatias isoladas, do ponto de vista etiold-
gico, sao heterogéneas, com a prevaléncia daquelas
resultantes de heranca multifatorial. Neste tipo de heranga, é
comum a prevaléncia maior em um género. Esta associacdo
pode também refletir a alta prevaléncia da PCA, que é sabi-
damente mais fregiiente no sexo feminino1-13:32,

Os resultados deste trabalho trazem informagdes impor-
tantes para o estudo das cardiopatias em nosso pais. Eles
demonstram que a prevaléncia e a apresentagdo das cardio-
patias congénitas em nosso meio sdo semelhantes ao que se
encontra nos paises mais desenvolvidos, alertando para a
necessidade do sistema de saulde se preparar para diagnos-
ticar e tratar mais precocemente esses pacientes, reduzindo
0s gastos econémicos posteriores com as possiveis seqiielas
e desgaste emocional dos afetados e de suas familias. Para
conclusGes mais acuradas, sdo, no entanto, necessarios
outros trabalhos semelhantes, abrangendo amostras maio-
res e mais diversificadas. Se considerarmos que as anoma-
lias congénitas ja se constituem na segunda causa de
mortalidade no primeiro ano de vida em nosso pais e que a
sua importancia relativa tende a crescer, esse desafio torna-se
ainda mais importante de ser enfrentado.
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