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NOÇÕES GERAIS SOBRE A
ETIOLOGIA DAS CARDIOPATIAS

CONGÉNITAS

Na abordagem duma gravidez dc risco, e em especial
dum feto tnalformado, com toda a probleniática que se
levanta, quer no que respeita à evolução da gravidez, quer
às soluções que podem ser apresentadas, o médico vê-se
confrontado com a necessidade dum diagnóstico preciso,
apoiado na experiência acumulada e nos exames comple
mentares de que dispõe.

No âmbito duma equipa pluridisciplinar, ao cardiolo
gista pediátrico é pedida uma informação da existência ou
não duma anomalia cardíaca no feto e qual a sua influência
na evolução da gravidez e no prognóstico.

A acuidade diagnóstica do ecocardiologista fetal de
pende não só da sua experiência, do equipamento que
dispõe, mas também do contexto da patologia, começando
por uma referência correcta da grávida, passando pelo
diagnóstico prévio de outras alterações associadas, quer
malformações no feto, nomeadamente suspeita ou confir
mação de cromossomopatia, quer outras alterações, como
por exemplo do líquido amniótico ou do crescimento fetal.

Neste capítulo revêcm-se noções gerais sobre malfor
mações, e em particular aspectos relacionados com as
cardiopatias, associadas ou não a outras malformações
fetais, de modo a tentar dar uma noção de conjunto que
possa eventualmente conduzir a um diagnóstico.

As malformações congénitas constituem um problema
importante de saúde pública, sendo a causa principal de
mortalidade e morbilidade infantil nos países desenvolvidos’.

Emi~ 1976 McKcown afirmava que, apesar de décadas de
pesquisaS, a problemática das malformaçõcs congénitas
mantinha-se essencialme e na mesma2. Cerca de dez anos
depois, segundo Zierler3, era ainda desconhecida a causa
da grande maioria das cardiopatias, e, apesar do no fim dos
anos 60 Nora apontar como causa etiológica mais fre
quente a hereditariedade multifactorial4’5, do ponto de
vista prático, nomeadamente na prevenção, pouco se avançou,
a não ser na profilaxia da rubéola congénita.

As causas das malformações congénitas podem ser di
vididas em6: 6% por anomalias cromossomicas, 7% por
factores teratogénicos, 8% por defeitos génicos, 25% por
hereditariedade multifactorial e 54% por causa desconhe
cida.

Apesar do predomínio das causas desconhecidas, casos
isolados de malformações cardíacas continuam no entanto
a surgir, sendo alguns correlacionados com novos agentes
supostamente teratogénicos7”.

Em Portugal os principais estudos existentes sobre a
etiologia das cardiopatias congénitas foram feitos na crian
ça exclusivamente após o nascimento, devendo-se sobre
tudo a Fernanda Sampayo e Colaboradores9-’2 e num con
texto mais geral, a Laura Ayres’, Duarte Fino’3, M. José
Sousa’4, João do Amaral’5 e respectivos Colaboradores.

Nestes últimos quatro estudos sobre malformações em
recém-nascidos, a ocorrência de cardiopatias varia de 0,1
a 0,3%, média inferior à referida internacionalmente, que

QUADRO 1 — Cardiopatias congénitas mais frequentemente associadas a síndromes no recém-nascido

TIPO SÍNDROME

ALTA PROBABILIDADE DE ASSOCIAÇÃO

Defeito do septo aurículo-ventricular
Estenose das artérias pulmonares
Estenose aórtica supra valvular
Dextrocardia com cardiopatia

BAIXA PROBABILIDADE DE ASSOCIAÇÃO

Trisomia 21
Ruhéola congénita
Williams
Vários

Comunicação interventricular
Estenose pulmonar valvular
Estenose aórtica valvula
Coartação da aorta ________

Trisomias 21, 18, etc.
Noonan, etc.
Waardenbourg, etc.
Turner, ruhéola cong. Trisomia 21
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QUADRO 2 — Cardiopatias mais frequentes nos fetos com
cromoss.mopatia

ANOMALIAS
CROMOSSÓMICAS CARDIOPATIA

Trisomia 21 Defeito do septo aurículo-ventricular
CIV; Coartação da aorta
Tetralogia de Fallot

Trisomia 18 Defeito do septo aurículo-ventricular
CIV; Coartação da aorta
Coração esquerdo hipoplásico
Atrésia mitral com ventrículo direito de
dupla saída; tetralogia de Fallot;
Atrésia da pulmonar com CIV; truncus
arteriosus; dispiasia plurivalvular

Trisomia 13 Atrésia da mitral com ventrículo direito
de dupla saída; ventrículo direito de
dupla saída com atrésia pulmonar.

Síndrome de Turner Coartação da aorta
Sind. coração esquerdo hipoplásico

é de 0,6 a 0,9%, diferenças provavelmente devidas a
diferentes metodologias de estudo1~18.

No entanto os fetos formam uma população especial,
sujeita a uma selecção natural até ao nascimento, e onde o
estudo das malformações oferece, em relação a outros
grupos etários, vantagens conhecidas, dado que é maior a
incidência de malformações neste período19,podem ser
mais evidentes os sinais de infecção20, e a precocidade
pode reforçar a suspeita de teratogenia21. Na realidade, as
malformações major nos abortos espontâneos vão de 40 a
50%22, número bastante maior, comparado com a in
cidência de 2% no recém-nascido’423.

Nos principais trabalhos sobre o estudo das malfor
mações cardíacas em abortos espontâneos, Gerlis20 encon
tra uma incidência de cardiopatias que vão de 15 a 68% se
o feto for muito pequeno, enquanto que Ursell20 encontrou
uma incidência de 2,4%, com 57% dos fetos com cardio
patia associada a cromossomopatia. Outros estudos mos
tram também que, enquanto nas crianças nado mortas a
incidência de anomalias cromossómicas é de 7,2%20, estas
ocorrem em cerca de 50% dos abortos espontâneos” e
podem ser ainda mais frequentes no grupo de menor idade

QUADRO 3 — Drogas com efeito teratogénico comprovado

Difenilhidantoína
Antagonistas do ácido fólico
Iodetos

* Lítio
* Esteróides

Estreptomicina
Tetraciclina

*

~ Acido retinóico
Compostos de tiureia

~ Trimetadiona
Varfanna

* Álcool

* Efeito sobre o aparelho cardiovascular

gestacional~, aumentando com o avanço da idade matema~.
Allan, num estudo ecocardiográfico em fetos com cardio
patia, encontrnu uma incidência de anomalias cromossómi
cas de 16%20.

A associação de cromossomopatia com cardiopatia na
criança, levanta problemas não só etiológicos, mas em
especial terapêuticos,juntando-se o prognóstico da cardio
patia ao da síndrome.

No Quadro 1 mostramos a experiência do nosso centro,
e na criança após o parto, no que respeita à ocorrência de
cromossomopatias e cardiopatias mais frequentemente
associadas30. No Quadro 2 mostramos a panorâmica duma
população fetal nos mesmos aspectos29. De notar que, das
cardiopatias importantes, a transposição simples das gran
des artérias não se associa nem a síndromes nem a outras
malformações.

Os estudos teratogénicos são os que provavelmente mais
dificilmente levam a conclusões. Mesmo largas séries
prospectivas são difíceis de es~dar e os casos isolados não
são convincentes em geral (Fraser em 6). Também nas
cardiopatias congénitas a causa da grande maioria é des
conhecida e não pode ser atribuída a agentes farmacológi
cos3. Existem no entanto efeitos conhecidos de determina
das drogas e tóxicos, que reconhecidamente podem inter
ferir com a formação do aparelho cardiovascular no início
da gravidez, e que resumimos no Quadro 36•

Os vírus podem actuar como agentes teratogénicos, e as
malformações secundárias à infecção são-no quase sempre
por infecções víricas6. Em Portugal o vírus da rubdola
continua a ser um problema importante de saúde pública
como causa de malformações no feto, mas as grandes
casuísticas portuguesas especulam estes aspectos por não
possuírem dados epidemiológicos13”4. Além de lesar o
sistema nervoso central, o cristalino e o aparelho auditivo
dum modo irruversível, o vfrus da rubéola induz no apai~lho
cardiovascular a persistência do canal arterial, estenose
dos ramos da artéria pulmonar, eventualmente comuni
cação inter-ventricular, e mais raramente, anomalias das
válvulas sigmoideias. Outros vírus e agentes do grupo
TORCHS podem causar malformações ou serem causa de
aborto.

A propósito de estudos de vigilância de teratogenia,
Kline aponta as vantagens que considera importantes nos
estudos feitos em fetos, seferindo não só uma maior ocorrência
de aborto espontâneo, como também de fetos malformados
quando um teratogéneo está em causa, reforçando o papel
da anatomia patológica neste tipo de estudos31.

Na verdade, o estudo anátomo-patológico é fundamental
e indispensável para se tirarem conclusões válidas sobre as
malformações, tomando-se muito importante para a acui
dade do diagnóstico a formação do anátomo-patologista na
área da patologia fetal. O estudo concomitante da placenta
pode orientar para aspectos etiológicos, em especial in
fecciosos32’33.

O exame anátomo-patológico, ao incluir o registo de
malformações externas e o estudo do fenotipo, torna-se o
aspecto mais importante na metodologia de abordagem do
feto, do ponto de vista da etiologia das malformações, e o
que isoladamente pode fornecer maior informação~’. Esta
pode ser aumentada com o uso concomitante de fotografia
e radiografia do feto para posterior análise20’33’34. O uso do
microscópio de dissecção é também fundamental, dado
que o detalhe da autópsia é um aspecto a ter em conta para
a consistência dos resultados20’20’35.
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QUADRO 4—Indicações para ecocardiografla fetal

• 1. Risco familiar
História familiar dç cardiopatia congénita

• 2. Risco materno
Doença materna: diabetes gestacional ou insulino-dependente;
colagenose; fenilcetonúria.
Idade materna avançada
Infecção: rubdola ou outras infecções virais
Ingestão de drogas, em especial, litio, esteróides,
anticoncepcionais, anticonvulsivantes.
Tóxicos; álcool
Radiações
Medicamentos que possam causar alterações circulatórias no
feto.

3. Risco fetal
Alterações feto-placentárias; atraso do crescimento
intra-~iterino.
Alterações do líquido amniótico; hidrâmnios; oligoâmnios.
Gravidez gemelar
Malfonnações fetais, em~especial, onfalocelo, hérnia
diafragmática, higróma q~1ístico, uropatia, artéria umbilical
única.
Suspeita ou confirmação de cromossomopatia
Alterações do ritmo cardíaco
Suspeita de cardiopatia por alterações morfológicas
encontradas no estudo do coração fetal.

Toma-se crucial para um diagnóstico final consistente, a
discussão conjunta dos resultados da autópsia com os
especialistas nas diferentes áreas da medicina fetal, nomeada
mente a genética, a obstetrícia, e com outros especialistas
em malformações específicas, como o cardiologista pe
diátrico com formação em ecocardiografia e morfologia
cardíaca fetal.

Desde sempre tem havido interesse médico pela corre
lação anátomo-clínica. Nos inícios de 1980 surgem os
primeiros trabalhos sistemáticos sobre a correlação anáto
mo-ecocardiográfica no feto36’37.

Em Portugal os primeiros estudos em cardiologia fetal
foram feitos em 1965 por Fernanda Sampayo, conduzindo
a sua tese sobre electrocardiogralja fetal38. A ecocardio
grafia fetal foi desenvolvida e incrementada entre nós em
especial por Agostinho Borges a partir de 1982~~.

A ecocardiografia fetal é um método simples e seguro de
diagnóstico das cardiopatias ou disritmias no feto, mas
exige experiência da parte do examinador, que deve ser um
cardiologista pediátrico treinado em ecocardiografia40’41.

No entanto o papel do obstetra, como médico de primeira
linha no acompanhamento, e potencial referenciador para
as diferentes áreas de patologia fetal, toma-se indispensável
no diagnóstico das cardiopatias congénitas. As indicações
para a realização de ecocardiografia fetal estão resumidas
io Quadro 442A3

Todas as situações indicadas apresentam um iisco acrescido
para o feto de contrair cardiopatia durante a gestação, mas
a presença de cardiopatia surge dum modo bastante mais
significativo no grupo em que há suspeita de cardiopatia
por parte do obstetra, em particular pelos achados ecográficos.
Este aspecto é muito importante e merece provavelmente
alguma ponderação e repensar de atitudes, dado que a
maioria dos recém-nascidos que nasce com cardiopatia
...ongénita não tem diagnóstico pré-natal”.

O plano de 4 câmaras fetal é o plano que do modo mai.,
simples fornece ao ecografista obstétrico o maior número
de informações45.

Das indicações para ecocardiografia fetal, a seguir à
suspeita de cardiopatia pelo obstetra, segue-se em im
portância, provavelmente, as malformações fetais extra-
cardíacas”.

As cardiopatias congénitas são 15 a 20% de todas as
malformações e 17% das crianças com cardiopatia têm
outra anomalia associada, comparado com 0,7% de anomalias
genéticas que ocorrem em crianças sem cardiopatia. Na
nossa experiência este aspecto assume capital importância,
não só nas cromossomopatias mas também nos síndromes
génicos, muitas vezes com atraso de crescimento intra-
-uterino, ou nas malformações isoladas, como o onfalo
celo47. No Quadro 5294849 mostramos as malformações
fetais susceptíveis de dia nóstico ecográfico e que mais
frequentemente se assoei m às cardiopatias, podendo, no
entanto, estas associarem-se a todas as outras malfor
mações da criança, com menor incidência ao lábio le
porino isolado e ao meningocelo49.

A recorrência familiar de cardiopatias congénitas é outro
aspecto importante a ter em conta. Neste aspecto também
é diferente a recorrência, consoantes os estudos são feitos
numa população fetal ou em recém-nascidos. Numa popu
lação de fetos referenciados para ecocardiografia fetal,
Allan5° encontrou uma recorrência de cardiopatia congénita
de 1 para 52 quando existia já um filho com cardiopatia
congénita, e de 1 em 10 quando existiam dois filhos
afectados, havendo no entanto certas formas de cardiopatia
cuja recorrência é superior a outras.

Em conclusão podemos afirmar o seguinte:
A etiologia das cardiopatias congénitas está longe de ser

completamente conhecida, em especial no que conceme o
assumir de atitudes verdadeiramente preventivas. Raros
são os casos com uma etiologia bem definida, como a
embriofetopatia alcoólica, a rubéola e outras. E possível
definir um grupo de fetos em maior risco de contrair
cardiopatia congénita, e referenciá-los para a cardiologia
fetal. Esta área da medicina fetal, essencialmente funda
mentada na ecocardiografia, pode ser um valioso auxiliar
no estudo das malformações cardíacas, das alterações
circulatórias e também contribuir para o estudo da etiolo
gia das cardiopatias congénitas. Estes aspectos estão inte
grados numa equipa pluridisciplinar de intervenção na
gravidez de alto risco em que assumem papel fundamental
o obstetra, mas também o pediatra peri e neo-natologista,
o geneticista, o cirurgião cardíaco e eventualmente o
fetopatologista.

No entanto a grande maioria das gravidezes não são
seguidas em consultas de alto risco. Ao obstetra interessam
sinais simples de suspeita de cardiopatia. Esses sinais
passam pelas indicações para ecocardiografia fetal, como
a existência de história familiar de cardiopatia congénita,
o risco materno, a associação de cardiopatia com outras
malformações fetais, atraso do crescimento intra-uterino
ou alterações do líquido amniótico, mas, e em particular, a
valorização de sinais de suspeita de cardiopatia em planos
ecográficos simples e fáceis de captar como é o planâ de
quatro câmaras cardíacas.
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QUADRO 5 — Anomalias fetais susceptíveis de diagnóstico
ecográfico, mais frequentemente associadas às cardiopatias
congénitas

CROMOSSOMOPATIAS

Atrésia duodenal; higroma quístico; onfalocelo;
hidropisia; ventriculomegalia cerebral; espes
sarnento da prega cutânea da nuca; encurtamento
do fémur; hipoplasia da falange média do 5.°
dedo; dilatação pielocalicial; hiperecogenicidade
das ansas abdominais.

Trisoma 18: Atraso do crescimento intra-uterino; encurtamento
do rádio; procidência do calcânio; punhos fe
chados com procidência do indicador; hérnia
diafragmática; onfalocelo; artéria umbilical única;
aumento da cisterna magna; micrognatia; de
feito do tubo neural; hidrocefalia.

Trisomia 13: Holoprosencefalia; onfalocelo (sem fígado)

Sínd. Turner. Higroma quístico; hidropisia

ANOMALIAS ISOLADAS (OU SÍNDROMES
NÃO CROMOSSÓMICAS)

Onfalocelo; hérnia diafragmática; atrésia anal; anomalias dos
membros; anomalia urogenital; artéria umbilical única; atraso do
crescimento intra-uterino; hidropisia fetal.
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