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Tabela 1 - Tipo e frequéncia [n (%)] de CC identificados nas autopsias fetais (n=85),
subdivididas quanto ao contexto sindromico ou isolado.

Sindromico
(n=54)
)

INTRODUCAO

A cardiopatia congenita (CC) é definida como uma anomalia estrutural

Tipo de CC

grave do coracao ou de grandes vasos intratoracicos, que compromete Defeito do septo interventricular 20 (83,3 4 ) 24 (28,2)
significativamente a atividade cardiaca pds-natal. Atualmente, a causa de Canal auriculoventricutar 13 (86,7) 2(13,3) 15 (17,6)
. o . Defeito do septo interauricular 5 (71,4) 2 (28,6) 7 (8,2)
CC pode ser identificada em cerca de 10% agrupadas em anomalias Coartaco da aorta 4 (80,0) 1 (20.0) 5 (5.9)
cromossomicas, mutacoes de um unico gene e fatores ambientais. O situs Coracdo direito hipoplasico 2 (40,0) 3 (60,0) 5 (5,9)
é determinado, observando os pulmées, a posicdao do apice cardiaco e a Dupla saida do ventriculo direito 0(0) 4 (100,0) 4(4,7)
morfologia das auriculas; € designado de situs solitus quando se encontra Cora.gao e.s,qu.em.m r,"p?plasm 00 # (190.9) sdull
Cardiopatia histiocitoide 3 (75,0) 1 (25,0) 4 (4,7)
Na sua posigéo normal (ROCha and Nogueira, 2010)- Anomalias valvulares 2 (66,7) 1(33,3) 3(2,5)
truncus arteriosus 1(33,3) 2 (66,7) 3(3,5)
Coracao nao compactado 2 (66,7) 1(33,3) 3(3,5)
Tetralogia de Fallot 2 (100,0) 0 (0) 2 (2,4)
OBJ ETIVOS Transposicao dos grandes vasos 0 (0) 2 (100,0) 2 (2,4)
Fibroelastose endocardica 0 (0) 2 (100,0) 2 (2,4)
Anomalias do situs 0 (0) 2 (100,0) 2 (2,4)

Determinacao da percentagem de CC em autopsias fetais e sua frequéncia

Tabela 2 - Anomalias geneticas identificadas em autopsias fetais com CC de
contexto sindromico e tipo e frequéncia [n (%)] de CC.

: " [n (%)]
no estudo pré-natal. Anomalias genéticas (n=54)

em contexto isolado e sindromico. Impacto do estudo histologico no

diagnostico de anomalias estruturais cardiacas nao detetadas/suspeitadas
Classificacao do tipo CC

8 (26,7%) defeito do septo interventricular
4 (13,3%) defeito do septo interauricular
13 (43,3%) canal auriculoventricular

1 (3,3%) tetralogia de Fallot

1 (3,3%) anomalias valvulares

3,3%) hipoplasia do coracao direito
6,7%) cardiopatia histiocitoide

66,7%) defeito do septo interventricular
33,3%) coracao nao compactado

71,4%) defeito do septo interventricular
14,3%) coartacao da aorta

14,3%) coracao nao compactado

50,0%) coartacao da aorta

25,0%) anomalias valvulares;

25,0%) cardiopatia histiocitoide

Sindrome de Down 30 (55,6%)

MATERIAIS E METODOS

Estudo retrospetivo de uma amostra de 367 autopsias fetais realizadas no

Laboratorio de Anatomia Patologica Embriofetopatologia CGC Genetics, Sl el 3 (3,6%)

segundo metodologia anteriormente descrita (Barness and Spicer, 2004). ,
Sindrome de Edwards 7 (13,0%)

Em todos os casos, foi obtido o consentimento informado e doacao do
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corpo para fins de diagnostico e de investigacao anatomo-clinica. Sindrome de Turner 4 (7,4%)

Os parametros avaliados foram: sexo fetal; idade gestacional; morte fetal

ou interrupcao meédica da gravidez (IMG); CC isolada; CC sindromica;

Sindrome de Klinefelter

1(1,9%)

100,0%) defeito do septo interventricular
33,3%) defeito do septo interventricular

(
1
2 (
2 (
1(
3 (
1
1(
2 (
1(
1(
1(
1(
1(
1(
1(
3 (
1(

. A . Triploidias 3 (5,6% 33,3%) defeito do septo interauricular
t]pO/frequenC]a de CC. i | ) 33,3%; tetralogia deiallot
Sindrome de DiGeorge 1(1,9%) 100,0%) truncus arteriosus
60,0%) defeito do septo interventricular
Outras Alteracoes* 5(9,3%) 20,0%) coartacao da aorta

RESULTADOS

A autopsia fetal confirmou a presenca de CC em 85 (23,2%) casos, dos
quais 9 (10,6%) foram diagnosticados por histologia.

Quanto ao genero, 48 (56,5%) dos fetos eram do sexo feminino e 37 (43,5%)
do sexo masculino. A idade gestacional média foi de 17 semanas. IMG foi
efetuada em 65 (76,5%) casos e os restantes 18 (21,2%) corresponderam a
mortes fetais.

A CC isolada foi identificada em 31 (36,5%) casos e a CC sindromica em 54
(63,5%). O tipo e frequéncia de CC estao descritos na Tabela 1 e
subdivididos quanto ao contexto sindromico ou isolado. O estudo
histologico identificou ainda anomalias estruturais em 9 (11%) casos: 4
(4,7%) corresponderam a cardiopatia histiocitoide, 3 (3,5%) a coracao nao
compactado e 2 (2,4%) a fibroelastose endocardica. Na Tabela 2, as CC
identificadas no contexto sindromico estao descriminadas quanto a
etiologia genética e tipo de CC encontrada.
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1 (20,0%) hipoplasia do coracao direito
*46,XY,add(4)(q32)dn.ish add(4)(D4S930-); Hipotese diagnostica de aneuploidia; 2 casos de Sindrome de Holt-Oram:;
46,XX,der(5)t(5;10)(p15,3;926,13)pat

DISCUSSAO E CONCLUSAO

Foram identificados 85 (23,2%) casos com CC, sendo que a anomalia mais

comum foi o defeito do septo interventricular [24 (28,2%)] a semelhanca
de estudos reportados na literatura (aproximadamente 30%). Na maioria
dos casos com CC foi efetuada a IMG [65 (76,5%)] e a frequéncia de CC foi
superior em contexto sindromico [54 (63,5%)].
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