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RESUMO

Procurou-se a probabilidade de cada tipo de cardiopatia congénita ocorrer como parte de sindromes

malformativas.

Estudaram-se em 14 anos 3027 criancas de idade inferior a 13 anos, com diagndstico definitivo de car-
diopatias congénitas bem definidas. A ocorréncia de sindromes verificou-se em 208 casos (6,87%). Esta
percentagem foi maior nas criangas com fenotipo feminino (8,22%) do que nas criangas com fenotipo

masculino (5,51%).

Enquadraram-se em sindromes, em percentagens muito superiores os defeitos do septo auriculo-ventricular
(38,61%), a atrésia da pulmonar com (16,13%) e sem comunicagdo inter-ventricular (18,18%), as esteno-
ses das artérias pulmonares (84,21 %), a estenose adrtica supravalvular (69,23%) e as dextrocdrdias com

cardiopatia (10%).

Englobaram-se em sindromes, em percentagens inferiores a comunicagdo inter-ventricular, a estenose
pulmonar valvular, a tetralogia de Fallot, a estenose adrtica, a comunicacdo interauricular e a coartacdo

da aorta.

A transposicdo completa dos grandes vasos e outras cardiopatias congénitas mais raras ndo fizeram

parte de sindromes.

SUMMARY

Congenital heart diseases and syndromes

The probability for each type of well defined congenital heart disease to be part of malformative syndromes
was searched. For 14 years, 3027 infants and children under 13 years of age with final diagnosis of well
defined congenital heart diseases were studied. Syndromes occurred in 208 of such cases (6.87%). This
percentage was higher for female phenotype (8.22%) versus male phenotype (5.51%).

The percentages of syndromes were much higher for atrio-ventricular septal defect (38.61%), pulmo-
nary atresia with (16.13%) and without ventricular septal defect (18.18%), stenosis of pulmonary arteries
(84.21%), supra-valvular aortic stenosis (69.23%) and dextrocardia with heart disease (10%).

The percentages were lower for cases with ventricular septal def=ct, pulmonary valve stenosis, Fallot‘s
tetralogy, aortic stenosis, atrial septal defect and coarctation ot the aorta.

Complete transposition of the great arteries and some rare congenital heart diseases were not part of

syndromes.

INTRODUCAO

E frequente escreverem-se trabalhos 2, capitulos de li-
vros ¥ ou mesmo livros ¢ 7 sobre sindromes malformativas
enumerando as cardiopatias congénitas englobadas em cada
uma delas, por vezes com a respectiva percentagem de ocor-
réncia. Em Portugal encontra-se igualmente um nimero ra-
zoavel de publicacdes nesse dmbito *'4.

Com a elaboragdo do presente trabalho procuramos dar
uma perspectiva do problema sob o 4ngulo oposto, ou seja,
partindo de cada tipo bem definido de cardiopatia congénita
ir procurar a probabilidade de ocorréncia da mesma como par-
te de uma sindrome e de que sindromes.

MATERIAL E METODOS

Em 14 anos e 2 meses foi conseguido o diagndstico defini-
tivo de cardiopatias congénitas bem definidas em 3027 crian-
cas de idade inferior a 13 anos observadas na Unidade de

Trabalho apresentado no Simpdsio sobre Etiologia das Cardiopatias
Congénitas. Lisboa, 1985.
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Cardiologia Pediatrica dos Hospitais Civis de Lisboa. O re-
gisto das primeiras observacdes terminou em fins de 1983
o follow-up para acerto diagndstico prosseguiu mais um ano.

A todas as criancas foi feita histdria clinica com observa-
¢do minuciosa, hemograma, telerradiografia simples de t6-
rax e electrocardiograma. Na grande maioria dos casos o
diagndstico foi confirmado por estudo ecocardiografico e/ou
hemodinamico e cine-angiocardiografico. As modifica¢des
diagnésticas por achado operatdrio ou necrépsico foram muito
raras.

Foram excluidos todos os casos em que se verificou asso-
ciacdo fortuita de malformagdes cardiacas; ex: canal arterial
persistente + comunica¢do inter-ventricular, comunicagdo
inter-ventricular + comunicagio interauricular, comunicacdo
inter-ventricular + estenose pulmonar valvular, etc. Na iden-
tificagdo dos casos de ventriculo direito com dupla saida
aplicou-se o sentido estrito. Referimos o sexo corresponden-
te ao fenotipo.

As sindromes foram identificadas por Pediatras ou por Car-
diologistas Pediatricos, com o apoio de Consultas de Genéti-
ca, de Laboratérios de Cito-Genética, de Laboratérios de
Virologia e de Imunologia. Como ao longo dos 15 anos deste
estudo o apoio obtido foi naturalmente muito diversificado,
decidimos deixar aqui um agradecimento sincero a todos os
que possam ter contribuido para a obtengéio dos resultados.

213



FERNANDA SAMPAYO

RESULTADOS

Das 3027 criangas com cardiopatia congénita bem defini-
da, 208 eram portadoras de sindromes de que a cardiopatia
era um dos componentes. Das 2819 sem sindromes, 1424 eram
do sexo masculino e 1395 eram do sexo feminino.

Os 208 casos com sindromes (83 do sexo masculino e 125
do sexo feminino) constituem 6,87% do total das 3027 crian-
¢as. No entanto, como certos tipos de cardiopatias que pos-
teriormente indicaremos nunca ocorreram associadas a
sindromes e incidiram em 278 criangas, talvez seja mais cor-
recto afirmar que os 208 casos correspondem a 7,56% das 2749
criangas com os restantes tipos de cardiopatias englobados nes-
te estudo.

Nao se associaram a sindromes as seguintes cardiopatias,
cujo nimero de casos indicamos:
transposi¢do completa dos grandes vasos em situs solitus
n=91; ventriculo direito com dupla saida n =25; cora¢o uni-
ventricular n =24; retorno venoso pulmonar anémalo total
n=21; atrésia da tricuspida n =20; truncus arteriosus n=15;
ventriculo esquerdo hipopldsico n= 10; estenose pulmonar in-
fundibular n = 10; levocardia sem situs solitus n=18; e ainda
outras cardiopatias congénitas muito raras: anomalias de Sho-
ne, estenose mitral, transposi¢do dos grandes vasos com dis-
cordincia auriculo-ventricular, ventriculo direito bicavitério,
insuficiéncia valvular pulmonar, retorno venoso pulmonar
anomalo parcial sem comunicagdo interauricular, anel vas-
cular, interrup¢ao do arco adrtico e janela aorto-pulmonar.

No Quadro I pode ver-se a casuistica referente as cardio-

drome de Holt-Oram, ja descrita noutra publicagdo ® e ou-
tra com atrazo da condug¢do auriculo-ventricular.

Também néo julgamos necessario elaborar quadros para
outras trés das cardiopatias incluidas no Quadro [. Assim,
os 9 casos de estenose aortica supravalvular englobados em
sindrome, enquadravam-se na sindrome de Williams-Beuren
e 16 dos 19 casos de estenoses das artérias pulmonares esta-
vam englobados em sindrome de rubéola congénita. Nesta ul-
tima ocorreu o caso de anomalia de Ebstein associado a
sindrome ',

QUADRO II

Clv n=37 23m 14f

Sind. Down 2
Trissomia 18

Delecgdo cromossoma 9

Sind. Williams-Beuren

Sind. Apert

Sind. rubéola congénita

Sind. alcodlico fetal

Outros (2 ¢/ fenda palatina)

o e e

patias congénitas que por vezes coinstituiram componentes QUADRO IiI
de sindromes e a percentagem da ocorréncia destas para cada
tipo de cardiopatia.
CANAL ARTERIAL n=29 10m 19f
0 AQ[.JA;)RO, Id Sind. rubéola congénita 16
corréncia das sindromes Sind. Down 9
CARDIOPATIA TOTAL COM SINDROME Sind. Holt-Oram !
Outros 3
n n %
Comunicagdo inter-ventricular 978 37 3,78
Canal arterial persistente 331 29 8,76
Estenose pulmonar valvular 324 16 4,94
Tetralogia de Fallot 313 11 3,51 QUADRO 1V
Estenose adrtica 188 5 2,66
Defeitos do septo a-v 158 61 38,61
Coartagdo da aorta 155 8 5,16
Comunicagdo interauricular 151 2 1,32 ESTENO_SﬁS PULM(;NAR VA};{,ULAR
Atrésia da pulmonar + civ 31 5 16,13 n= m
Estenoses artérias pulmonares 19 16 84,21 -
Anomalia de Ebstein 17 1 5,88 Sind. Noonan 9
Estenose aértica supra- D. von Recklinghausen 3
_valvular 13 9 69,23 Sind. rubéola congénita 1
Atrésia da pulmonar 11 2 18,18 Outros 3
Dextrocardia com cardiopatia 60 6 10,00
a-v = auriculo-ventricular
civ = comunicag¢do inter-ven‘ricular
n = nimero
QUADRO V
Nos Quadros II a XI indicam-se apenas o nimero e o sexo TEATRALOGIA n=11 4m 7t
dos caso de cada uma das cardiopatias congénitas mais fre-
quentes que fez parte de sindromes ¢, sempre que possivel a Sind. Down 6
identificacdo destas. Sind. Holt-Oram 2
Em relacdo 4 comunicagio interauricular (de tipo fosse ova- Sind. Noonan 2
lis e de tipo sinus venosus) que ocorreu em 151 criangas, s Outros 1

em duas constituia parte de sindrome familiar: uma com sin-
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QUADRO VI

CARDIOPATIAS CONGENITAS E SINDROMES

QUADRO XI

ESTENOSE AORTICA n=>5 4m 1f

DEXTROCARDIA n=6 2m af

Sind. Waardenburg
Nanismo acondroplésico
Sind. rubéola congénita

B —

Outros
QUADRO VII
DEFEITOS SEPTO A-V n=61 20m 41f
Sind. Down 58
Sind. Holt-Oram 1
Sind. Elis van Creveld 1
Outros 1

QUADRO VIII

COARTACAO DA AORTA n=3§8 2m 6f

Sind. Turner (XO) 3
Sind. rubéola congénita 3
Sind. Down 2
QUADRO IX
ATRESIA PULMONAR + CIV n=5 1m 4f

Sind. Holt-Oram
Sind. di George
Outros (1 ¢/fenda palatina)

N =N

QUADRO X

ATRESIA DA PULMONAR n=2 1m 1f

Sind. cromossémico ¢/ambiguidade
sexual e 49XXXXY
Outro (¢/ fenda palatina) 1

—

Sind. Down
Sind. Holt-Oram
Sind. Noonan
Sind. Patau
Sind. Robinow
Outro

— e e

DISCUSSAO E CONCLUSOES

Na nossa casuistica as criangas com sindromes constitui-
ram 6,87% das 3027 criangas com cardiopatia congénita en-
quanto que os trabalhos mais classicos indicam valores de
8% ¢, Admitimos que a diferen¢a encontrada possa estar
relacionada com a nossa opg¢do de excluir cardiopatias incom-
pletamente esclarecidas ou associadas entre si.

Nio encontramos referéncia a diferenca que detectdmos na
ocorréncia por sexos: 5,51% das criancas com fenotipo mas-
culino tinham sindrome para 8,22% das criancas com fenoti-
po feminino.

As associacdes dos varios tipos de cardiopatia com os va-
rios tipos de sindromes foram concordantes com o teor de toda
a bibliografia citada.

Do maior interesse pratico nos parece salientar a grande va-
riagdo percentual com que cada tipo de cardiopatia se enqua-
drava em sindromes. Assim, apenas as criangas com canal
arterial persistente e com anomalia de Ebstein (casos do sexo
masculino) tiveram sindromes em percentagem idéntica a da
casuistica geral (Quadro I).

Associaram-se a sindromes em percentagens muito supe-
riores, as seguintes cardiopatias: defeitos do septo auriculo-
-ventricular, atrésia da pulmonar com e sem comunica¢do
inter-ventricular, estenoses das artérias pulmonares, estenose
adrtica supra-valvular e dextrocardia com cardiopatia.

Associaram-se a sindromes em percentagens inferiores as
seguintes cardiopatias: comunicagéo inter-ventricular, estenose
pulmonar valvular, tetralogia de Fallot, estenose adrtica (val-
vular e sub-valvular fixa), comunicag¢éo interauricular e coar-
tacdo da aorta.

Nio se associaram a sindromes as seguintes cardiopatias:
transposi¢do completa dos grandes vasos, ventriculo direito
com dupla saida, coragdo univentricular, retorno venoso pul-
monar anomalo total, atrésia da tricuspida, truncus arterio-
sus, ventriculo esquerdo hipoplasico, levocdrdias sem situs
solitus e outras anomalias ainda mais raras. Tal facto ja era
conhecido para a transposi¢do completa dos grandes vasos em
relacdo a sindrome de Down 2. A ocorréncia rara das sindro-
mes na populagio em geral’ e a relativa raridade das cardio-
patias deste grupo pode levar a admitir que a associagéo € ja
por si altamente improvavel. No entanto teriamos de partir
do principio que a ocorréncia de sindromes em individuos com
essas cardiopatias é idéntica a da populacédo em geral o que,
como vimos ndo se verifica para outros tipos de cardiopatias.
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