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Resumo da Dissertação 

 

Introdução:  

Malformações extracardíacas (MEs) podem estar presentes em pacientes com 

cardiopatia congênita (CC), levando a um aumento da morbidade e da 

mortalidade. 

Objetivos:  

Identificar a frequência e os tipos de MEs observados entre pacientes com CC.  

Material e Métodos: 

A amostra consistiu de pacientes avaliados na sua primeira hospitalização em 

uma unidade de tratamento intensivo cardíaca de um hospital pediátrico de 

referência do Sul do Brasil. Consideraram-se MEs aqueles defeitos que 

poderiam causar uma limitação física significativa, ou a morte do paciente. O 

aspecto sindrômico foi definido com base no exame físico realizado por um 

único geneticista. As CCs foram divididas de acordo com o tipo anatômico e em 

defeitos cianóticos e complexos.  

Resultados:  

Dos 343 pacientes, a maioria era do sexo masculino (53,1%), com idades 

variando de 1 a 5318 dias (mediana de 213 dias). O principal tipo de CC 

observado foi a comunicação interventricular (CIV) (15,2%). A maioria das CCs 

foi acianótica (63%) e não complexa (63,6%). Quarenta e cinco pacientes 

(13,1%) apresentavam MEs. O sistema mais afetado foi o urinário (5,3%), 

seguido do musculoesquelético (2,9%) e do sistema nervoso central (SNC) 

(2,9%). A maioria dos pacientes (80%) apresentava MEs detectadas apenas 

através de exames radiológicos complementares. Cem pacientes (29,2%) 
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foram classificados como sindrômicos e 56 (16,3%) apresentavam uma 

alteração cariotípica. Pacientes com CIV apresentaram mais MEs (P=0,003), 

especialmente envolvendo o SNC (P=0,001). Verificou-se também uma 

associação entre aspecto sindrômico e presença de MEs (P<0,0001). Esta 

relação aconteceu com defeitos que afetavam o SNC (P<0,0001), face e 

pescoço (P=0,001) e sistema musculoesquelético (P=0,001).  

Conclusões:  

A maioria dos pacientes com MEs apresentou pelo menos um defeito 

detectado somente através de exames radiológicos complementares. Este 

achado salienta a importância do rastreio desta população através de exames, 

como o ultrassom cerebral e abdominal. Portadores de CIV com aspecto 

sindrômico seriam os mais beneficiados com esta abordagem. 

 

Palavras-chaves: cardiopatia congênita; malformação extracardíaca maior; 

comunicação interventricular; sistema nervoso central; ultrassom cerebral; 

ultrassom abdominal.  
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1. Introdução 

 

1.1. Definição 

  

De acordo com a literatura, existem várias definições para anomalias 

congênitas. Segundo Guiller e cols. (2007), a anomalia congênita é 

condição determinada por fatores causais que atuam desde o nascimento, cuja 

expressão clínica inclui defeitos em um ou mais órgãos, que podem ser 

. Sendo assim, na maioria das vezes as malformações 

resultam de alterações no desenvolvimento embrionário que determinam uma 

estrutura ou insuficiência em obter o desenvolvimento completo no estágio 

inicial do tecido fetal (Jasen e cols., 2000). Estas anomalias podem estar 

associadas à presença de outros problemas comportamentais ou de 

desenvolvimento (Neuhäuser e Vogl, 1980). 

As malformações são divididas em dois tipos: maiores e menores. 

Conforme Kramer e cols. (1987), uma malformação maior é aquela que traz um 

efeito adverso na função ou aceitação social do indivíduo. Exemplos deste tipo 

de defeito incluem a fenda lábio palatina, os defeitos de fechamento do tubo 

neural e as cardiopatias congênitas. Por outro lado, a malformação menor não 

traz consequência clínica ou medicamentosa para o paciente, como o apêndice 

pré-auricular, a prega palmar única e a clinodactilia de quintos dedos. O 

diagnóstico sindrômico é realizado com base na presença destas 

malformações, levando-se em consideração tanto o número delas como o tipo. 

Contudo, no geral, esta avaliação é um tanto subjetiva, e pode potencialmente 

variar conforme o avaliador (Neuhäuser e Vogl, 1980). 
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Cardiopatia congênita é um termo genérico utilizado para descrever as 

malformações estruturais ou funcionais do sistema cardiovascular presentes ao 

nascimento e que causam alterações hemodinâmicas (Ferencz e cols., 1985; 

Rivera e cols., 2007; Rosa e cols., 2013). Elas podem ser definidas como 

malformações maiores do coração ou dos grandes vasos que possuem uma 

significância funcional (Mitchell e cols., 1971). A maior parte desses defeitos 

surge em decorrência de anormalidades da embriogênese durante o período 

gestacional que se estende da terceira até a oitava semana, quando ocorre o 

desenvolvimento das principais estruturas cardiovasculares.  

Entretanto, de modo global, as causas genéticas ou ambientais somente 

são identificadas em cerca de 10% dos casos de cardiopatia congênita, embora 

a compreensão de prováveis conexões genéticas esteja se ampliando (Jansen 

e cols., 2000). Os defeitos cardíacos congênitos estão frequentemente 

associados a anomalias cromossômicas, síndromes reconhecíveis e 

malformações extracardíacas, tendo isto fortes implicações sobre a terapêutica, 

o prognóstico e a informação a ser fornecida aos pais (Meberg e cols., 2007; 

Bensamlali e cols., 2016).   

Fatores associados a uma maior incidência de cardiopatias congênitas 

incluem a ocorrência, durante a gestação, de rubéola materna, desnutrição e 

diabetes materno. Idade materna superior a 40 anos, e genitor ou irmão com 

defeito cardíaco congênito e alteração cromossômica (como, por exemplo, a 

síndrome de Down) são considerados também fatores de risco para esta 

malformação. 
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1.2. Classificação 

 

As malformações cardíacas podem ser classificadas em dois grandes 

grupos, seguindo padrões clássicos. O primeiro, relaciona-se ao efeito da 

cardiopatia na coloração da pele, e o segundo à anatomia do coração. Do 

ponto de vista da coloração da pele, as anormalidades cardíacas são divididas 

em acianóticas e cianóticas (Atik, 2011; Rosa e cols., 2013; Aragão e cols., 

2013). 

 Acianóticas são aquelas malformações nas quais não se verifica 

alteração da coloração da pele durante a avaliação clínica do paciente, pois a 

lesão não tem capacidade de obstruir a passagem de sangue venoso para a 

circulação sistêmica, não alterando assim de forma significativa a oxigenação 

do sangue. Os tipos mais comuns de defeitos cardíacos acianóticos são a 

comunicação interatrial (CIA) e a comunicação interventricular (CIV) (Jansen, 

2000; Born, 2009; Croti e cols., 2013). As cardiopatias acianóticas são divididas 

ainda em:  

- Obstrução sem desvio ou obstrução do ventrículo direito ou esquerdo 

(fluxo pulmonar normal): pode ser uma obstrução no preenchimento ventricular 

ou dificuldade de escoamento ventricular nas grandes artérias. Exemplos: 

Direita  estenose pulmonar; Esquerda  coarctação da aorta, interrupção do 

arco aórtico, estenose aórtica e estenose mitral;  

- direita (hiperfluxo pulmonar): pela pressão 

sanguínea ser maior do lado direito que do esquerdo do coração, uma conexão 

anormal pode ser formada entre as câmaras cardíacas, fazendo com que o 
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sangue flua do lado esquerdo para o direito. Exemplos: CIV, CIA, persistência 

do canal arterial (PCA) e defeito de septo atrioventricular (DSAV). 

Por sua vez, cardiopatias cianóticas são aquelas nas quais os pacientes 

clinicamente apresentam cianose, ou saturação arterial menor que 85%, pois o 

sangue não oxigenado entra para a circulação sistêmica. A malformação mais 

frequente deste grupo é a tetralogia de Fallot (Jansen, 2000; Born, 2009; Croti 

e cols., 2013). As cardiopatias congênitas cianóticas podem ser divididas ainda 

em:  

- Obstrutivas com desvio direita esquerda (hipofluxo pulmonar): é a 

obstrução do esvaziamento, ou enchimento do ventrículo direito, como também 

a existência de uma comunicação que permite que o sangue do ventrículo 

direito flua para o átrio ou ventrículo esquerdo sem passar pelos pulmões 

tricúspide, atresia pulmonar com CIV e sem CIV, transposição das grandes 

artérias (TGA) com estenose pulmonar (EP), anomalia de Ebstein e 

cardiopatias complexas com EP; 

- Mistura (hiperfluxo pulmonar): são doenças complexas, na qual ocorre 

uma mistura do sangue arterial e do venoso antes de irem para a circulação 

sistêmica. Exemplos: truncus arteriosus comum, atresia mitral e cardiopatias 

complexas sem EP. 

Entre as duas categorias, a cianótica é aquela que requer maior atenção 

por causar consequências maiores, como hipertensão pulmonar (os pulmões 

tornam-se incapazes de oxigenar adequadamente o sangue, o que resulta em 

dispneia), maior carga de trabalho (o coração aumenta a ação do 

bombeamento, fazendo maior força e levando à cardiomegalia e à taquicardia), 
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diminuição do débito cardíaco (o metabolismo celular é inadequado, pois 

ocorre menos ingesta de nutrientes e de oxigênio) e diminuição da saturação 

arterial (a presença de hemoglobina não oxigenada nos vasos sanguíneos 

periféricos causa uma reação sistêmica, onde o organismo produz mais 

eritrócitos para aumentar a distribuição de oxigênio para as células, sendo que 

a falta de oxigênio no sangue pode causar alterações cerebrais, como síncope, 

confusão mental e convulsões) (Jansen, 2000). 

 De acordo com a classificação anatômica, as anormalidades cardíacas 

são divididas da seguinte forma (Hoffman e Kaplan, 2002):  

1. Comunicação interventricular (CIV), que é a forma mais comum de 

cardiopatia congênita (Hoffman e Kaplan, 2002). Cerca de 85 a 90% destes 

defeitos fecham espontaneamente em torno de um ano de idade (Du e cols., 

1998). Por isso, a avaliação precoce identifica um número maior de casos do 

que a realizada mais tardiamente; 

2. Persistência do canal arterial (PCA), que é outra lesão comum. Sua 

incidência varia de acordo com a idade gestacional ao nascimento e a idade no 

momento do estudo. Prematuros têm uma incidência maior da PCA. Esta 

alteração se baseia mais em uma anormalidade fisiológica do que estrutural 

(Anderson e cols., 1978). Sabe-se, no entanto, que o fechamento funcional 

precede a obliteração do canal arterial. Na maioria dos casos, o canal arterial 

fecha espontaneamente em torno de quatro a sete dias após o nascimento; 

3. Comunicação interatrial (CIA) do tipo ostium secundum, quando há 

uerda para a direita do 

coração; 
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4. Conexão anômala parcial das veias pulmonares, que é uma 

malformação rara do coração. Ela se assemelha a uma PCA na produção de 

sobrecarga de volume do ventrículo direito;   

5. Defeito do septo atrioventricular, que é mais comum em indivíduos 

com trissomia do cromossomo 21 (síndrome de Down) do que naqueles com 

constituição cromossômica normal;  

6. Estenose pulmonar leve, que é muitas vezes confundida com um 

murmúrio inocente do fluxo pulmonar;  

7. Estenose aórtica, que é quando há um gradiente de pressão através 

da válvula aórtica e uma válvula bicúspide não obstruída; 

8. Válvula aórtica bicúspide, que não é normalmente registrada em 

estudos de incidência com populações pediátricas, visto que as complicações 

desta alteração são tardias. O indivíduo com esta alteração cardíaca pode 

desenvolver estenose ou incompetência valvar após os 40 anos de idade; 

9. Coarctação da aorta, que é um estreitamento que ocorre na aorta, 

sendo uma anormalidade facilmente diagnosticada pela combinação de 

hipertensão de um ou ambos os membros superiores do corpo e pulsos 

femorais fracos ou ausentes;  

10. Insuficiência mitral, consiste no fluxo retrógrado do sangue através 

da válvula mitral, em direção ao átrio esquerdo, cada vez que o ventrículo 

esquerdo se contrai (sístole). 
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1.3. Epidemiologia e morbimortalidade  

 

A prevalência dos defeitos cardíacos congênitos verificada em estudos 

realizados nos anos 1960 era de 3 a 5 por mil nascidos vivos (Hoffman, 1968). 

Após, em 1995, esta aumentou para 12 a 14 por mil nascidos vivos (Hoffman, 

1995). No Brasil, a prevalência destes defeitos no Estado de Minas Gerais 

entre os anos 1990 e 2003 foi de 9,58 por mil nascidos vivos (Amorim e cols., 

2008). O motivo mais provável para o aumento dessas taxas é que 

previamente apenas os indivíduos com malformações mais graves eram 

encaminhados para os centros cardíacos, e muitos cardiologistas eram 

relutantes em submeter ao cateterismo pacientes com lesões mínimas 

(Hoffman e Kaplan, 2002). 

No período de janeiro de 2013 a maio de 2014 foram registrados no 

Brasil 1.754.780 hospitalizações pediátricas (Ministério da Saúde - 

DATASUSa). Destas, 83.076 foram relacionadas a malformações congênitas, 

deformidades e anomalias cromossômicas em indivíduos com idade entre <1 

até 19 anos, representando 4,7% das hospitalizações (Ministério da Saúde - 

DATASUSb). 

As malformações congênitas representam 10% do total de mortes na 

infância, sendo que metade destes óbitos é causado por malformações 

cardiovasculares (Pinar, 2004). As malformações congênitas, deformidades e 

anomalias cromossômicas correspondem a uma das três maiores causas de 

mortalidade no Brasil em indivíduos com idade entre <1 até 19 anos (2,8%). 

(Ministério da Saúde - DATASUSc). Dentre as malformações, a do aparelho 

circulatório atinge 8,1% dos pacientes, sendo que as crianças menores de 1 
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ano são aquelas com a maior taxa de mortalidade (12,6%) (Ministério da Saúde 

- DATASUSd). Assim, as cardiopatias congênitas representam o maior 

contribuinte para a mortalidade infantil relacionado às malformações no 

nascimento (Reller e cols., 2008). 

Devido à rápida deterioração clínica e às altas taxas de morbidade e 

mortalidade, é fundamental que o diagnóstico das cardiopatias congênitas seja 

precoce para que se possa prevenir e minimizar as complicações (Pedra e 

cols., 2005). As malformações cardíacas mais graves, como a tetralogia de 

Fallot, a TGA e o truncus arteriosus correspondem a 20% dos óbitos neonatais 

(Acharya e cols., 2004). Além disso, antes de completar o primeiro mês de 

vida, aproximadamente 20 a 30% das crianças com cardiopatia congênita sem 

tratamento vão a óbito (Gonge cols., 2003; Nina e cols., 2007). 

 

1.4. Diagnóstico e tratamento 

 

Os defeitos cardíacos congênitos podem ser identificados em uma idade 

cada vez mais precoce devido ao acompanhamento pré-natal e às 

possiblidades de rastreamento com a utilização de exames diagnósticos 

(Bregeiron e Witkowski, 2014). Além disso, o interesse sobre as cardiopatias 

congênitas vem aumentando devido ao grande impacto sobre a saúde, assim 

como a disponibilidade de exames, como a ecocardiografia, que podem 

orientar o diagnóstico correto (Hoffman e Kaplan, 2002). 

O diagnóstico pode ser realizado utilizando a ecocardiografia, tanto no 

período pré-natal como perinatal, ou ao longo da vida. Entretanto, a 

ecocardiografia fetal é indicada apenas para gestantes de alto risco e/ou com 
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história familiar de malformações. Contudo, algumas cardiopatias congênitas 

não podem ser diagnosticadas no período pré-natal, como CIVs pequenas e 

CIAs, PCA e alguns casos de coarctação aórtica (Rivera e cols., 2007; Mone e 

cols., 2015).  

O impacto sobre a saúde pode ser verificado pelo fato de que 

aproximadamente metade das cardiopatias congênitas é do tipo complexa e 

necessita de tratamento intervencionista após o nascimento, apresentando 

mortalidade de 20 a 40% no período neonatal (Allan e cols., 2001). 

O tratamento das crianças com estas malformações e múltiplas 

anormalidades associadas, está relacionada com maior risco de mortalidade. 

Além disso, fatores como idade (mais jovem) e urgência do procedimento 

cirúrgico apresentam impacto negativo na evolução do paciente (Wojtalik e 

cols., 2005). 

 

1.5. Malformações extracardíacas 

 

A equipe de saúde que acompanha pacientes com cardiopatia congênita 

precisa estar ciente de que malformações extracardíacas (MEs) podem 

também estar presentes (Holt e Oram, 1960; Van Karnebeek e Hennekam, 

1999). A partir dessa informação, pode-se realizar uma avaliação mais 

detalhada e dirigida dos pacientes com cardiopatia congênita visando a 

identificação dessas malformações. Com isso, pode-se prevenir futuras 

complicações, principalmente relacionadas ao desenvolvimento 

neuropsicomotor, e auxiliar na realização de aconselhamentos para futuras 

gestações (Karande e cols., 2014).   
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A ME, quando presente em associação à cardiopatia congênita, pode 

aumentar o risco de ocorrência de comorbidades e de morte da criança, 

tornando uma intervenção cirúrgica arriscada (Rosa e cols., 2012; Rosa e cols., 

2013). A presença de ME possui um grande impacto na evolução clínica de 

pacientes com CC, muitas vezes necessitando de avaliação médica por outras 

especialidades ou uma diferente intervenção cirúrgica, fora a do coração, antes 

do tratamento da cardiopatia congênita (Egbe e cols., 2014).  

A associação entre cardiopatia congênita e ME pode envolver defeitos 

em diferentes partes do corpo, como os sistemas nervoso central, respiratório, 

digestório, musculoesquelético e geniturinário (Jaiyesimi e Antia, 1979; Jullian e 

Farrú, 1986; Rosa e cols., 2013).  

Bosi e cols. (2003), verificaram que 24% das crianças com cardiopatia 

congênita tinham anomalias extracardíacas associadas. Os sistemas e regiões 

afetados foram: urogenital (16,9%), musculoesquelético (22,3%), craniofacial 

(incluindo anomalias oculares e auriculares - 19,3%), gastrointestinais (16,9%), 

sistema nervoso central (10,6%), respiratório (2,6%) e tegumentar (1,7%).  

Em 2005, Güçer e cols. observaram que 45% dos pacientes portadores 

de cardiopatias congênitas apresentavam ME associadas. Estas foram 

classificadas em malformações craniofaciais (19,7%), do aparelho geniturinário 

(15,1%), do sistema musculoesquelético (13,4%), do sistema respiratório 

(13,1%), do sistema gastrointestinal (11,1%), do sistema nervoso central 

(10,5%) e do baço (4,6%). Os autores apontam também a presença de MEs 

em todos os casos de pacientes com CIVs e CIAs. No mesmo ano, Wojtalik e 

cols. realizaram um estudo retrospectivo observacional no qual identificaram 

1856 crianças com cardiopatia congênita, sendo que destas, 84 (4,5%) 
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apresentavam MEs associadas. Entre os casos que apresentavam MEs 

associadas, 35,7% envolviam o sistema digestório, 22,4% o urinário e 14,3% o 

nervoso central (Wojtalik e cols., 2005). 

No estudo de Amorin e cols. (2008) foram identificados 87 casos de 

recém nascidos vivos com cardiopatia congênita sem diagnóstico sindrômico 

com anomalias em outros órgãos. Os sistemas mais frequentemente 

acometidos foram o geniturinário (48,3%) e o nervoso central (45,9%), sendo 

que a maioria apresentava malformações em mais de um sistema ou órgão. 

Gonzalez e cols. (2009) investigaram 230 recém nascidos com 

diagnóstico presumido de cardiopatia congênita (por ecocardiografia fetal). Eles 

verificaram uma alta prevalência de MEs identificadas através da 

ultrassonografia craniana (32 a 42%) e abdominal (32 a 69%). Cerca de 50% 

dos pacientes apresentavam uma ou mais ME. A seguir, em 2010, Lima Leite e 

cols. descreveram o diagnóstico de MEs através da necropsia em 85,7% dos 

natimortos estudados com cardiopatia congênita. Dentre elas, destacaram-se 

as malformações do sistema musculoesquelético (26,7%) e do sistema nervoso 

central (20%). No ano seguinte, Miller e cols. (2011) relataram que as 

cardiopatias congênitas estariam mais associadas a defeitos 

musculoesqueléticos, principalmente associados a alterações que envolvem a 

diferenciação precoce e a migração das células do mesoderma. 

Mais recentemente, em um estudo realizado com 560 crianças 

diagnosticadas com cardiopatia congênita, Karande e cols. (2014) verificaram 

que 17,5% delas também apresentavam MEs associadas. Em 2016, 

Bensamlali e cols. realizaram um estudo com 2036 fetos com cardiopatia 
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congênita e/ou anormalidade cardíaca e verificaram que 11,7% deles possuíam 

ME associadas. 

Portanto, indivíduos com cardiopatia congênita que apresentam MEs 

associadas ou não a síndromes genéticas, possuem um risco maior de 

morbidade e mortalidade (Marino e Digilio, 2000; Clark, 2004; Meberg e cols., 

2007). Com isso, é fundamental obter dados sobre como os diferentes tipos de 

MEs podem influenciar na investigação e nas estratégias terapêuticas destas 

crianças com cardiopatia congênita (Eskedal e cols., 2004). Isto possui 

importante implicações sobre o manejo e o prognóstico destes pacientes.  

Desta forma, procuramos através deste estudo identificar a frequência e 

os tipos de MEs detectadas em crianças com cardiopatia congênita 

hospitalizadas em uma unidade de tratamento intensivo cardíaca de um 

hospital de pediátrico de referência do Sul do país. 
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2. Objetivos 

 

2.1. Objetivo Geral 

 

Identificar a frequência e os tipos de malformações extracardíacas em 

crianças diagnosticadas com cardiopatia congênita hospitalizadas em uma 

unidade de tratamento intensivo pediátrica cardiológica de referência do Sul do 

país. 

 

2.2. Objetivos Específicos 

 

- Correlacionar os tipos de cardiopatia congênita e o aspecto sindrômico 

com a presença de malformações extracardíacas; 

 

- Avaliar os tipos de tratamento necessários e realizados envolvendo as 

malformações extracardíacas identificadas, com o período de realização dos 

mesmos, bem como o número de intervenções realizadas.  
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4. Considerações finais 

 

 O presente estudo faz parte de dois projetos maiores intitulados 

congênita que internam na Unidade de Tratamento Intensivo Cardiológica 

do Hospital da Criança Santo Antônio e detecção da síndrome de deleção 

22q11.2 através de exame de cariótipo sincronizado e de técnica de 

e 

risco gestacionais e familiares para cardiopatia congênita em pacientes 

admitidos na unidade de tratamento intensivo (UTI) de um hospital 

aprovados pelos Comitês de Ética em Pesquisa 

(CEP) da Universidade Federal de Ciências da Saúde de Porto Alegre 

(UFCSPA) e da Irmandade da Santa Casa de Misericórdia de Porto Alegre 

(ISCMPA).  

 Nosso estudo traz informações relevantes que permitem a 

compreensão do perfil dos pacientes com cardiopatia congênita hospitalizados 

em uma UTI pediátrica de um centro de referência. A existência das 

malformações extracardíacas associadas muitas vezes dificulta ou retarda as 

intervenções relacionadas à própria cardiopatia congênita. Além disso, pode 

ser necessário tratar primeiro a malformação extracardíaca, para depois corrigir 

a cardiopatia congênita. Os profissionais da área da saúde, ao conhecer 

melhor as cardiopatias congênitas e suas possíveis associações, podem atuar 

intervindo de forma preventiva e terapêutica, melhorando a qualidade de vida e 

a sobrevida destes pacientes.   



32

 O material coletado neste projeto continuará sendo utilizado para a 

avaliação de possíveis associações das malfomações extracardíacas maiores 

com outras variáveis, como dismorfias menores e prognóstico, bem como de 

tipos de tratamento necessários e realizados envolvendo estas malformações, 

com o período de realização dos mesmos e o número de intervenções 

realizadas. Isto resultará assim no desenvolvimento de novos estudos, 

incluindo dissertações e teses. 

 Concomitante ao desenvolvimento deste projeto, também foram 

produzidos outros artigos científicos vinculados ao Grupo de Genética Humana 

da UFCSPA (ver em Anexos). 
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5. Anexos 

5.1. Pareceres dos Comitês de Ética da UFCSPA e SCMPA 
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5.2. Outros artigos publicados não relacionados à dissertação 

 




















