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Informacoes gerais sobre
doenca cardiaca congénita e
0 impacto de intervencoes

Esse documento apresenta uma visdo geral sobre a doenca, sua epidemiologia e
intervencdes especificas que podem reduzir sua carga.

O gue sao Cardiopatias Congénitas?

Doencas cardiacas congénitas (DCC) sdo anormalidades do desenvolvimento da estrutura
do coracdo e dos grandes vasos que estdo presentes no nascimento. A maioria delas
envolve defeitos no coragdo, anormalidades da valvula ou drenagem andmala de veias e
artérias para o coracao e a partir dele.

Quais séo os principais fatores de risco?

Os fatores genéticos para a DCC incluem anormalidades cromossémicas, como a sindrome
de Down e a sindrome de Turner, e defeitos de um unico gene, como a sindrome de Alagille
e a sindrome de Noonan.

Os fatores maternos e ambientais que aumentam o risco de DCC incluem diabetes mellitus
gestacional e fenilcetonuria (PKU, abreviatura do inglés), obesidade materna, doenca febril,
gripe e rubéola na gravidez, medicamentos como a trimetoprima, o acido retinoico usado
para a acne, medicamentos antiepilépticos e solventes organicos. Ha algumas evidéncias
de que o alcool em excesso e o tabagismo também sao fatores de risco para a cardiopatia
congénita.

Na maioria dos pacientes, a DCC deve-se, provavelmente, a uma combinacdo de fatores
genéticos e ambientais, embora a etiologia da doenca cardiaca congénita é, em grande
parte, desconhecida.

Epidemiologia global
Prevaléncia ao nascimento

DCC é a doenca congénita mais comum presente no nascimento; a prevaléncia descrita
varia entre 4/1000 nascidos vivos e 12/1000 nascidos vivos. As diferencas regionais e
étnicas na prevaléncia tém sido relatadas. No entanto, a causa exata dessa variacdo é
incerta. Fatores que podem influenciar a prevaléncia ao nascimento incluem a idade
materna, através de sua associagdo com doencas cromossdmicas e nutricdo materna (por
exemplo, a deficiéncia de folato). As estimativas de prevaléncia contidas em PHGDB vém
de MGDB e se referem a doenca cardiaca congénita isolada, ou seja, defeitos que
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envolvem apenas o sistema cardiovascular, excluindo aqueles associados com disturbios
cromossdmicos, distirbios de um Unico gene e o0s associados a outros tipos de
malformacdes.

Mortalidade

Na auséncia de diagndstico ou tratamento, os recém-nascidos com doenca cardiaca
congénita grave tém uma expectativa de vida curta, com muitas criancas afetadas morrendo
na infancia. Além disso, a DCC pode levar a um aumento da susceptibilidade a infeccao, o
gue pode aumentar a mortalidade. Diagndéstico e cirurgia cardiaca levaram a um aumento
da sobrevivéncia de criangas com DCC em ambientes onde este procedimento esta
disponivel.

Deficiéncia e qualidade de vida

Metade de todos os bebés com cardiopatia congénita significativa exigira cirurgia imediata
apo6s o nascimento, enquanto a maioria dos restantes pode exigir cirurgia ou medicacdo em
algum momento durante a infancia. Deficiéncia e qualidade de vida dependem do defeito
especifico. Alguns individuos podem ter deficiéncias minimas, enquanto outros podem
desenvolver outros problemas de salde no decurso de suas vidas.

Reduzindo a prevaléncia, a morbidade e a mortalidade

A figura 1 ilustra os determinantes e as intervencdes para a DCC a medida que eles se
relacionam com fases cruciais da vida. As principais intervengdes especificas sao discutidas
abaixo.

Intervencdes antes da gravidez

Como a maioria das estruturas cardiacas desenvolvem-se nas primeiras sete semanas
apo6s a concepcdo, quando as mulheres podem nao ter conhecimento de sua gravidez, o
periodo de pré-concepcdo é um momento crucial para identificar e minimizar os
comportamentos e 0s riscos que podem aumentar as chances de doenga cardiaca
congénita.

Para as mulheres que pretendem engravidar, o risco de sindrome da rubéola congénita
pode ser reduzido através da oferta de testes de imunidade a rubéola e de vacinagéo (se
forem suscetiveis). Para as mulheres com alto risco de infec¢do, a vacinacdo pode ser
oferecida sem testes de sensibilidade.

As mulheres devem ser aconselhadas sobre os riscos do tabaco e do consumo de élcool,
bem como do contato com solventes. Aquelas com condi¢cBes crénicas de salde, como
diabetes ou fenilcetonudria, devem ser aconselhadas a ajustar seus medicamentos e/ou
habitos alimentares a fim de manter as condi¢cées sob controle ideal. Aconselhamento
também deve ser dado sobre o0s riscos a respeito do uso de outros medicamentos, incluindo
os de venda livre, o &cido retinoico para a acne e a terapia anticoagulante oral. As mulheres
com sobrepeso e as obesas devem ser aconselhadas a seguir programas adequados de
perda de peso, e hipotireoidismo deve ser tratado antes da concepcao.

Ha fortes evidéncias — de estudos controlados e randomizados de observacdo — de que as
multivitaminas contendo &cido félico (400 mcg) ajudam a prevenir a DCC.?! 2

1 Bailey LB, Berry RJ. Folic acid supplementation and the occurrence of congenital heart defects, orofacial clefts,
multiple births, and miscarriage. Am J Clin Nutr. 2005 81:1213S-1217S
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Mulheres com um defeito cardiaco ou que tiveram um filho anterior com um defeito cardiaco
devem ser avaliadas devido a fatores de risco modificaveis e para aconselhamento. Se
houver um histérico familiar de doenca cardiaca congénita, a avaliagdo de condi¢des
genéticas subjacentes, incluindo encaminhamento para um médico geneticista experiente,
pode ser (til na definicdo e na gestéo do risco de recorréncia.

A nivel populacional, boa saude na periconcepgéo pode ser fomentada através da melhoria
do acesso aos cuidados de saude, da promog¢do de comportamentos saudaveis e da
educacao dos profissionais sobre os fatores de risco comuns da DCC que podem ser
prevenidos.

Intervengdes durante a gravidez

Precaucbes como evitar o tabaco e o consumo de Aalcool, evitar medicamentos
desnecessérios e minimizar o risco de infecgdo devem ser mantidas durante a gravidez, a
fim de reduzir o risco de DCC no feto.

Muitas anomalias congénitas podem ser detectadas em exames de ultrassom de rotina
durante a gravidez. Ecografias cardiacas fetais podem ser realizadas a partir de 13-14
semanas de gestacdo em centros especializados, embora a maioria dos casos é vista entre
18 e 23 semanas de gestacdo®. Para as mulheres com alto risco (por exemplo, por causa
de infeccdo por rubéola durante a gravidez, historico familiar de doenga cardiaca congénita,
diabetes, fenilcetonlria ou deteccdo de uma anomalia cromossémica fetal), a
ecocardiografia fetal pode ser usada antes do nascimento para identificar, com precisao, os
problemas cardiacos.

Intervencdes fetais sdo possiveis em algumas condi¢cbes. Por exemplo, se o feto tiver um
ritmo cardiaco anormal, @ mée pode ser dada medicacao para restaurar o ritmo normal do
coracgéao do feto.

Se a DCC é detectada antes do nascimento, as possiveis complicacdes durante o parto
podem ser antecipadas, e o parto em uma unidade especializada, com pessoal médico
apropriado, pode ser providenciado. A detec¢do precoce também pode ajudar a preparar a
familia para a tensdo emocional, as despesas e o0s problemas logisticos de cirurgia no
recém-nascido, caso isso seja necessario. Em casos de cardiopatia congénita grave, a
opc¢éao de interrupcao da gravidez pode ser considerada, tendo em conta as questdes legais
e religiosas e a aceitacao por parte dos pais e da sociedade.

Intervencdes apos o nascimento
Diagndstico

Um exame fisico no recém-nascido (exame de triagem) pode ajudar a identificar DCC com
risco de vida antes que os sintomas evidentes aparecam. Contudo, no recém-nascido, a
transicdo da circulacdo fetal para a neonatal pode mascarar as manifestacdes clinicas da
cardiopatia congénita. Um exame clinico no momento do nascimento e entre seis e oito

2 Moss and Adam's Heart Disease in Infants, Children, and Adolescents. Arthur J. Moss, Hugh D. Allen — 2008,
7th edition

3 British Heart Foundation Factfile 2009: Antenatal screening for congenital heart disease
[http://www.bhf.org.uk/publications/view-publication.aspx?ps=1000813] accessed 21 April 2011-04-21
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semanas para todas as criangas, com as investigacdes cardiacas especificas para criancas
de alto risco, como aqueles com sindrome de Down, é recomendado®.

A oximetria de pulso e o ecocardiograma, além de exames clinicos, podem melhorar o
diagnostico da DCC no periodo neonatal, mas a relacdo custo-efetividade né&o foi
adequadamente avaliada. A ecocardiografia de triagem estd associada com a maior taxa de
deteccdo, mas € a estratégia mais dispendiosa e tem uma taxa de falsos positivos de 5%.

Tratamento

O tratamento de uma crianca afetada depende do tipo e da gravidade do seu defeito
cardiaco. Outros fatores incluem a idade da crianga e sua saude geral. As principais opc¢des
de tratamento s&o a cateterizacé@o cardiaca e a cirurgia cardiaca. Algumas criancas podem
precisar de varios cateteres ou procedimentos cirdrgicos ao longo de alguns anos, ou elas
podem necessitar de medicamentos por longos periodos em sua vida. O cateterismo é um
procedimento menos invasivo que a cirurgia e, ja que a recuperacao pode ser mais rapida,
ele tornou-se a forma preferida para reparar alguns defeitos cardiacos simples, como a
persisténcia do canal arterial, a comunicacdo interatrial (CIA) e a estenose pulmonar
valvar®.

A cirurgia é a forma mais comum de reparar muitos tipos de defeitos cardiacos, incluindo a
maioria dentre os mais complexos. Procedimentos "fechados", em que o coragdo ndo é
aberto, podem ser usados para reparar alguns defeitos, como a persisténcia do canal
arterial ou a coarctacdo da aorta. A cirurgia de coracdo aberto envolve a colocag¢do do
paciente em uma maquina de circulagdo extracorpérea, que realiza o trabalho do coracéo e
dos pulmdes enquanto o coracdo é operado. Procedimentos de coracdo aberto séo
necessarios para reparar aberturas no coragao feitas com pontos ou com um remendo, para
reparar ou substituir valvulas cardiacas, ou para alargar artérias ou aberturas para valvulas
cardiacas. Cateterismo e procedimentos cirdrgicos podem ser combinados em uma
abordagem hibrida para certos defeitos cardiacos complexos. Raramente, as criancas
nascidas com diversos defeitos complexos precisam de transplantes de coracéo.

Outras condi¢cdes que sdo propensas em criancas com DCC e que pode necessitar de
tratamento médico incluem: insuficiéncia cardiaca congestiva, arritmias e hipertensao
pulmonar.

Cuidados nainfancia

Uma boa higiene, que inclui manter a higiene dental, lavar as maos frequentemente e evitar
mbientes lotados e o0 contato com pessoas doentes, pode ajudar a prevenir infeccdes em
uma criangca com cardiopatia congénita. Ela deve ter acesso a cuidados de rotina e as
vacinas convencionais que sdo recomendados para todas as criancas. Imunizacdes
adicionais, tais como a vacina contra a gripe, também podem ser necessarias. As vezes, as
criangas com DCC precisam de uma dieta de calorias superior ou de necessidades
dietéticas especiais. Bebés e criancas com doenca cardiaca tendem a ganhar peso mais
lentamente e podem ter atraso no desenvolvimento, deficiéncia ou necessidades educativas
especiais de aprendizagem. No entanto, as crian¢cas com condicdes menos graves, ou que
foram tratadas com sucesso por cirurgia cardiaca ou cateterismo, podem ser capazes de
participar plenamente dos programas escolares normais, bem como de outras atividades.

4 Knowles R, Griebsch I, Dezateux C, Brown J, Bull C, Wren C. Newborn screening for congenital heart defects: a systematic
review and cost-effectiveness analysis. Health Technol Assess. 2005 Nov;9(44):1-152, iii-iv

5 NHLI: National Heart, Lung and Blood Institute. Congenital Heart Defects. December
2007[http://www.nhlbi.nih.gov/health/health-topics/topics/chd/treatment.html] (accessed 17 March 2012)
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Estratégias de implementacdo que permitam que 0s pacientes mantenham regularmente o
acompanhamento médico é crucial®, embora isso possa ser um desafio em paises de baixa
e média rendas. Check-ups do coracao sao, geralmente, programados mais frequentemente
durante os primeiros meses ap0s o diagndstico ou a cirurgia, € com menor regularidade
mais tarde. Para condi¢cdes secundarias, 0os check-ups s6 sdo necessarios a cada periodo
entre um e cinco anos. Dependendo do problema da crianga, podem ser necessarios testes
peridédicos. Esses testes podem incluir eletrocardiograma padrédo, eletrocardiograma
ambulatorial de 24 horas, radiografia de torax, ecocardiograma transtoracico de rotina,
ecocardiografia transesofagica, ressonancia magnética ou tomografia computadorizada do
coragao, teste ergométrico, cateterismo cardiaco e angiografia.

Custo-efetividade das intervencdes

Pouca informacao esta disponivel tanto em relagdo aos custos ou ao custo-efetividade das
intervencdes para a DCC, especialmente em paises de baixa renda. Estimativas dos
Estados Unidos sugerem que o custo de vida em um ano para todos os bebés que nascem
com grandes cardiopatias congénitas (ventriculo Unico, tetralogia de Fallot, transposicao
das grandes artérias e do tronco arterial) € em torno de U$1,2 bilhdo’. Esse valor inclui uma
ampla gama de custos indiretos, como a perda de produtividade devido a morte prematura,
bem como os custos diretos de tratamento. Os custos dos cuidados e do tratamento para
DCC menos grave tendem a ser menores, mas ainda podem ser substanciais se o cuidado
ao longo da vida e a vigilancia sdo necessarios. Os custos irdo variar muito em diferentes
paises, dependendo dos tipos de testes e dos tratamentos disponiveis.

Questdes de custo-efetividade também sado bastante especificas para cada pais. Para os
pontos de corte nas diferentes regides do mundo, va para
http://www.who.int/choice/costs/CER_levels/en/index.html, e para os custos de itens
especificos por regido e municipio, consulte em http://www.who.int/choice/costs/en/.

Quais sao as principais questdes éticas, juridicas e sociais
(ELSI, abreviatura em inglés) a considerar?
Equidade

A prevencédo de doenca cardiaca congénita se concentra em boa informacgao anterior, como
nutricdo e controle de infeccdo em mulheres em idade fértil, e também na gravidez e nos
cuidados maternos. A equidade de acesso a programas de alimentacdo, saneamento e
vacinacao € importante.

Para as criangas que nasceram com cardiopatia congénita, o diagnostico eficaz, o
tratamento e os cuidados (incluindo follow-up a longo prazo) sdo especializados e muito
caros. Aqui, a questdo da equidade para familias com recursos financeiros limitados € ainda
mais aguda, especialmente em paises sem acesso universal aos cuidados de saude.

6 Moons P, Hilderson D, Van Deyk K. Implementation of transition programs can prevent another lost
generation of patients with congenital heart disease. Eur J Cardiovasc Nurs. 2008 Dec;7(4):259-63
7 Moss and Adam's Heart Disease in Infants, Children, and Adolescents. Arthur J. Moss, Hugh D. Allen — 2008, 7th edition
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Desvantagem social

O diagnéstico de cardiopatia congénita em um bebé ou em uma crianca pequena coloca
uma pesada carga emocional sobre as familias, e as criangas afetadas podem defrontar-se
com a estigmatizacéo social e a desigualdade na educacao.

Interrupcédo da gravidez

Se a DCC é diagnosticada em um feto por meio de exame pré-natal ou testes de triagem, o
problema da interrup¢cédo da gravidez pode surgir. Em paises onde a interrup¢cdo em casos
de anormalidade fetal é legal, julgamentos médicos e éticos precisam ser feitos sobre se a
condicdo é grave o suficiente para justificar a interrupgcéo. Os pais devem ter a liberdade de
exercer a escolha autbnoma de continuar uma gravidez afetada, caso desejem fazé-lo. O
acesso a interrupcdo da gravidez € ilegal ou severamente restrito em muitos paises de
baixa e média rendas. Para as mulheres dispostas a recorrer as interrupgées ilegais, os
riscos médicos, legais e sociais tendem a ser elevados.

Confidencialidade

Quando um risco familiar de DCC esté presente, os profissionais de salde devem garantir
gue a informacdo genética seja tratada com sensibilidade e que a confidencialidade seja
mantida.
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TEMAS RELACIONADOS

Cuidados na pré-concepgao e triagem
Cuidados no pré-natal e triagem

Triagem em recém-nascido
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Figura 1: Fluxograma de avaliagdo para cardiopatias congénitas
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