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ETIOLOGIA DAS CARDIOPATIAS CONGÉNITAS
OCORRÊNCIA EM FAMILIARES
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RESUMO

Num total de 2806 crianças de idade inferior a 13 anos portadoras de cardiopatia congénita isolada e
observadas durante um período de 14 anos e 2 meses, averiguou-se a ocorrência de cardiopatias congénitas
nos seus familiares, globalmente e pelos diversos graus de parentesco.

Os resultados obtidos mostram maior ocorrência de cardiopatias congénitas nos familiares dos propositi
(1,32%) que na população em geral (0,8%). A ocorrência foi de 1,28% nos familiares de 1 .° grau e de 1,38%
nos restantes.

Verificou-se a existência de cardiopatias congénitas concordantes entre os familiares de 1? grau. A taxa
média global de concordância encontrada foi de 22,64%. Não houve correlação significativa entre as
cardiopatias discordantes.

Os resultados obtidos permitem que, na maioria dos casos, possa ser dada uma opinião favorável no que
respeita ao aconselhamento genético.

SUMMARY

Etiology o! congenital heart disease. Occurrence in other family members

The occurrence of congenital heart diseases was studied in the relatives of 2806 children with congenital
heart discase, as a.whole and ‘by parental degrees.

The occurrence of congenital heart disease was higher in the relatives of propositi (1.32%) than in the
general population (0.8%). lt was 1.28% in first degree relatives and 1.38% in othcr relatives.

There were concordant congenital heart diseases among first degree relatives. The rate of this
concordance was 22.64%. There was no significant correlation among the discordant congenital heart
disease.

INTRODUÇÃO

Entre as questões por resolver no âmbito das cardiopatias
congénitas (CC) tem-se mantido a problemática da sua etiolo
gia, permanecendo quase sempre desconhecida 1-5~ Nos últimos
anos, os progressos obtidos tanto no diagnóstico como no
tratamento cirúrgico das CC têm sido muito mais importantes
que os de âmbito etiológico e epidemiológico. Tal facto é tanto
mais relevante pelo facto de os pais de crianças com CC nos
questionarem diariamente sobre esta problemática, não
havendo uma resposta precisa na grande maioria dos casos. 3.4.6,

Segundo Nora 2.5, somente 10% das CC têm etiologia pre
cisa: 8% de causa genética e 2% de causa adquirida, neste caso
principalmente relacionadas com rubéola congénita (1%). Na
génese das restantes (90%) admite-se uma interacção genetico
ambiencial (hereditariedade multifactorial).

Ê nesta linha de ideias que a problemática da etiologia das
cardiopatias congénitas na população portuguesa tem vindo a
ser objecto de estudo na Unidade de Cardiologia Pediátrica
dos Hospitais Civis de Lisboas. 9.

MATERIAL E MÉTODOS

A amostra objecto deste estudo é constituída por 2806 crian
ças de idade inferior a 13 anos observadas na consulta de
Cardiologia Pediátrica dos Hospitais Civis de Lisboa, tendo-se
efectuado a primeira consulta entre 24 de Outubro de 1969 e 31
de Dezembro de 1983 (14 ands e 2 meses).

Todas as crianças eram portadoras de cardiopatia congénita
isolada e sem sindromes. O diagnóstico foi estabelecido por
exame dlinico e meios auxiliares de diagnóstico (telerradiogra
fia de tórax, electrocardiografia, ecocardiografia e/ou exame
hemodinâmico e cineangiocardiografia). Sempre que a cirur
gia ou eventualmente o exame necrópsico tenha modificado o
diagnóstico, apenas este último foi considerado.

Foram agrupadas conforme o tipo de cardiopatia e
determinou-se em relação a cada criança a ocorrência de CC
nos familiares e o grau de parentesco.

Averiguou-se a existência de CC concordantes entre os pro
positi e os seus familiares, tendo sido determinada a taxa de
concordância respectiva. Foi ainda analisada a existência de
associações de CC discordantes entre os familiares do 1 .° grau.

Foi feita análise estatística dos resultados obtidos (teste
dex2).

Trabalho realizado na Unidade de Cardiologia Pediátrica dos Hospitais Civis de
Lisboa (DirecçAo: Doutora Fernanda Sampayo) e apresentado no Simpósio
sobre Etiologia das Cardiopatias Congénitas. Lisboa, Março de 1985.
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RESULTADOS

Frequências de cardiopatias congénitas nos familiares

A ocorrência de CC nos familiares dos propositi encontra-se
representada no Quadro 1, segundo o grau de parentesco.

Nos familiares de l.° grau a ocorrência foi de 1,28%, tendo
sido mais elevada nos irmãos. Nos familiares de 2.0 grau encon
trámos uma ocorrência de 1,38%.

QUADRO 1
Etiologia das cardiopatias congénitas

Ocorrência em familiares

Grau de parentesco n

Familiares de l.° grau:
Pais 8
Irmãos 28

Total 36 1,28%
Familiares ~ 2.° grau 39 1,38%

Associações familiares de cardiopatias congénitas concordantes

Analisámos o modo como estão associadas as CC dos pro
positi e as dos seus familiares. Podemos assim encontrar, e de
acordo com a literatura, associações concordantes ou disCor
dantes — enquanto nas primeiras as CC encontradas nos
propositi e nos seus familiares são idênticas (CC concordan
tes), nas segundas as CC são diferentes (CC discordantes).

No Quadro II encontram-se r~epresentadas as CC concor
dantes encontradas na nossa série, assim como a respectiva
taxa de concordância (percentagenn de casos em que se verifi
cou associação concordante).

Observámos uma taxa média gl~obal de concordância de
22,64%. A análise estatística efectuada não revelou
significância.

QUADRO II
Etiologia das cardiopatias congénitas
Cardiopatias congénitas concordantes

. Concordância Teste
Cardiopatia n

10 i;rau ~ 2° grau 52

Canal arterial
persistente 7 57,14% — NS

Comunicação
interauricular 7 42,85% 14,28% NS

Tetralogia
de Fallot 3 33,33% 33,33% NS

Comunicação
interventricular 26 II ,53% — NS

Estenose pulmonar
valvular lO 10,00% NS

Associações familiares de cardiopatias congénitas discordantes

Constatámos também a existência de associações de CC
discordantes nos familiares de l.°grau.

Por analogia com outros trabalhos, determinámos as dife
rentes associações discordantes e estabelecemos o sentido posi
tivo ou negativo desta mesma associação (Quadro III).

A análise estatística efectuada não revelou significância.

QUADRO III
Etiologia das cardiopatias congénitas

Cardiopatias discordantes em familiares do ir gr u

Cardiopatia Sentido da
. Teste 52

Propositus Familiar 1° grau associação

Truncus anteriosus CIV + NS
VDDS CIV + NS

CIV Estenose pulmonar - NS
Canal arterial CIV - NS
Canal arterial CIA - NS
Estenose mitral Canal arterial - NS
Coartação aórtica CIA - NS
Doença de Ebstein CIA - NS
Estenose pulmonar Estenose aórtica - NS

CIV comunicação interventricular
VDDS ventriculo direito de dupla saida
CIA comunicação interauricular
NS não significativo

COMENTÁRIOS

1. Tem sido referida em estudos epidemiológicos a maior
ocorrência de CC nos familiares dos propositi que na popula
ção em geral 1. 2, 3. 4. 6. 8, Embora variável com o tipo de CC, a
frequência média geral de ocorrência em familiares é de 1,7%
(1,5 a 2%), enquanto na população em geral é de 8 a lO por cada
1000 nados-vivos (0,8 a 1%)lO. II.

Os resultados atrás expostos permitem-nos constatar que a
ocorrência de CC nos familiares de 1.0 grau (1,28%) foi no
presente estudo semelhante a outras séries publicadas 12; por
grau de parentesco verificámos maior ocorrência de CC nos
irmãos dos propositi.

Para os familiares de 2? e 3? grau encontramos na literatura
taxas de ocorrência respectivamente de 0,53% e 0,50% 2, consi
deradas baixas pelos mesmos autores, por provável perda de
informação. Na nossa série observámos um valor superior de
ocorrência para os familiares de 2.° grau ou grau mais afastado
(1,38%).

2. Um dos aspectos actualmente mais relevantes no estudo da
etiologia da CC é o modo como estas se associam entre os
familiares II. 4, Como já foi referido, podem constituir-se asso
ciações concordantes ou discordantes, consoante sejam ou não
idênticas as CC encontradas no propositus e no seu familiar.

Constatámos no nosso trabalho a existência de CC concor
dantes entre os familiares de 1? e 2.° graus, tendo sido determi
nada a taxa de concordância respectiva.

Para algumas CC (canal arterial persistente, comunicação
interauricular e tetralogia de Fallot) encontrámos uma taxa de
concordância semelhante à descrita na literatura 4. II. 12. 14; para
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outras (comunicação interventricular e estenose pulmonar val
vular) a taxa encontrada foi inferior — tal facto fez diminuir na
nossa série a taxa média global de concordância (22,64%), que
é inferior às de outros trabalhos publicados 4.6, 12• Admitimos
como causa determinante dos resultados obtidos a falta de
informação relacionada com o diagnóstico das CC nos familia
res, resultante de carências assistenciais das Instituições de
Saúde em relação à população em geral, bem como das dife
renças socio-culturais entre os diversos estratos da população.
O frequente desconhecimento do tipo de cardiopatia nos fami
liares de 1.0 grau levou-nos a não referir qualquer número total
para as mesmas, ou respectiva percentagem, nos casos em que
houve associação discordante (Quadro III).

CONCLUSõES

1. No presente estudo a ocorrência de CC nos familiares dos
propositi (1,32%) não se mostrou muito mais elevada que na
população em geral (0,8%). Tal permite que possa ser dada
uma opinião favorável em aconselhamento genético na maio
ria dos casos.
2. A análise da ocorrência de CC nos familiares de 1.0 grau
(1,28%) revelou ser esta ocorrência mais elevada nos irmãos.
Nos familiares de grau de parentesco mais afastado a ocorrên
cia encontrada (1,38%) é superior à referida noutros trabalhos.
3. A taxa média global de concordância das CC encontrada
(22,64%) é inferior às de outras séries publicadas.
4. Em relação às associações de CC discordantes entre os
familiares do 1.0 grau, apenas estabelecemos o sentido positivo
ou negativo da sua correlação — a análise estatística não
mostrou significância.
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