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RESUMO

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

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

nos restantes.

Verificou-se a existéncia de cardiopatias congénitas concordantes entre os familiares de 1 © grau. A taxa
média global de concordincia encontrada foi de 22,64%. Nio houve correlagio significativa entre as

cardiopatias discordantes.

Os resuitados obtidos permitem que, na maioria dos casos, possa ser dada uma opinido favoravel no que
respeita ao aconselhamento genético.

SUMMARY

Etiology of 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%). 1t was 1.28% in first degree relatives and 1.38% in other 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.

INTRODUCAO

Entre as questdes por resolver no &mbito das cardiopatias
congénitas (CC) tem-se mantido a problemdtica da sua etiolo-
gia, permanecendo quase sempre desconhecida 1-5. Nos Gltimos
anos, os progressos obtidos tanto no diagndstico como no
tratamento cirargico das CC t&¢m sido muito mais importantes
que os de Ambito etiolégico e epidemiolégico. Talfacto é tanto
mais relevante pelo facto de os pais de criangas com CC nos
questionarem diariamente sobre esta problematica, ndo
havendo uma resposta precisa na grande maioria dos casos. 3.4.6,

Segundo Nora2. 5, somente 10% das CC t&m 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%) ad mite-se uma interacgo genetico-
ambiencial (hereditariedade multifactorial).

E nesta linha de ideias que a problematica da etiologia das
cardiopatias congénitas na popula¢do portuguesa tem vindo a
ser objecto de estudo na Unidade de Cardiologia Pedidtrica
dos Hospitais Civis de Lisboas. 9.

Trabalho realizado na Unidade de Cardiologia Pedidtrica dos Hospitais Civis de
Lisboa (Direcglio: Doutora Fernanda Sampayo) ¢ apresentado no Simpésio
sobre Etiologia das Cardiopatias Congénitas. Lisboa, Margo de 1985.

Recebido para publicagiio: 25 de Fevereifo 1986

MATERIAL E METODOS

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

Todas as criangas eram portadoras de cardiopatia congénita
isolada e sem sindromes. O diagnéstico foi estabelecido por
exame clinico e meios auxiliares de diagndstico (telerradiogra-
fia de térax, electrocardiografia, ecocardiografia e/ ou exame
hemodindmico e cineangiocardiografia). Sempre que a cirur-
gia ou eventualmente o exame necrépsico tenha modificado o
diagnéstico, apenas este Gltimo foi considerado.

Foram agrupadas conforme o tipo de cardiopatia e
determinou-se em relagio a cada crianga a ocorréncia de CC
nos familiares e o grau de parentesco.

Averiguou-se a existéncia de CC concordantes entre os pro-
positi ¢ os seus familiares, tendo sido determinada a taxa de
concordéncia respectiva. Foi ainda analisada a existencia de
associagdes de CC discordantes entre os familiares do 10 grau.

Foi feita andlise estatistica dos resultados obtidos (teste
de x2).
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RESULTADOS

Frequéncias de cardiopatias congénitas nos familiares

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

Nos familiares de 1.° grau a ocorréncia foi de 1,28%, tendo
sido mais elevada nos irmdos. Nos familiares de 22 grau encon-
tramos uma ocorréncia de 1,38%.

QUADRO I
Etiologia das cardiopatias congénitas
Ocorréncia em familiares

Grau de parentesco n %

Familiares de 1° grau:

Pais 8

Irméos 28

Total 36 1,289%
Familiares = 2.° grau 39 1,38%

AssociagGes familiares de cardiopatias congénitas concordantes

Analisdimos o modo como estdo associadas as CC dos pro-
positi e as dos seus familiares. Podemos assim encontrar, ¢ de
acordo com a literatura, associagbes concordantes ou discor-
dantes — enquanto nas primeiras as CC encontradas nos
propositi e nos seus familiares sdo idénticas (CC concordan-
tes), nas segundas as CC sdo diferentes (CC discordantes).

No Quadro II encontram-se representadas as CC concor-
dantes encontradas na nossa série, assim como a respectiva
taxa de concordédncia (percentagenn de casos em que se verifi-
cou associa¢do concordante).

Observdmos uma taxa média global de concordancia de
22,64%. A analise estatistica efectuada ndo revelou
significincia.

QUADRO 11
Etiologia das cardiopatias congénitas
Cardiopatias congénitas. concordantes

Cardiopatia Concordancia Teste
10 ggrau = 20 grau x2

Canal arterial

persistente 7 57,149 — NS
Comunicagio

interauricular 7 42 859, 14,28% NS
Tetralogia

de Fallot 3 33,33%  33,33% NS
Comunicagio

interventricular 26 11,539 — NS
Estenose pulmonar

valvular 10 10),00% — NS
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AssociagOes familiares de cardiopatias congénitas discordantes

Constataimos também a existéncia de associagdes de CC
discordantes nos familiares de 1.2 grau.

Por analogia com outros trabalhos, determinamos as dife-
rentes associa¢des discordantes e estabelecemos o sentido posi-
tivo ou negativo desta mesma associagdo (Quadro I1I).

A andlise estatistica efectuada nio revelou significancia.

QUADRO III
Etiologia das cardiopatias congénitas
Cardiopatias discordantes em familiares do 1. grau

Cardiopatia

Sentido da
R Teste x2

Propositus Familiar 1° grau associagdo
Truncus anteriosus CIV + NS
VvDDS CIV + NS
Clv Estenose pulmonar - NS
Canal arterial Clv - NS
Canal arterial CIA - NS
Estenose mitral Canal arterial - NS
Coartagdo aértica CIA - NS
Doenga de Ebstein CIA - NS
Estenose pulmonar Estenose aértica - NS

CIV = comunica¢do interventricular
VDDS = ventriculo direito de dupla saida
CIA = comunica¢3o interauricular

NS = n#o significativo

COMENTARIOS

1. Tem sido referida em estudos epidemiolégicos a maior
ocorréncia de CC nos familiares dos propositi que na popula-
¢do em geral!.2.3.4.6.8. Embora variavel com o tipo de CC, a
frequéncia média geral de ocorréncia em familiares é de 1,7%
(1,5 a2%), enquanto na populagdo em geralé de8 a 10 porcada
1000 nados-vivos (0,8 a 1%)10. 11,

Os resultados atrds expostos permitem-nos constatar que a
ocorréncia de CC nos familiares de 1.° grau (1,28%) foi no
presente estudo semelhante a outras séries publicadas !2; por
grau de parentesco verificimos maior ocorréncia de CC nos
irmédos dos propositi.

Para os familiares de 2.2 e 3° grau encontramos na literatura
taxas de ocorréncia respectivamente de 0,53% ¢ 0,50% 12, consi-
deradas baixas pelos mesmos autores, por provavel perda de
informag¢do. Na nossa série observamos um valor superior de
ocorréncia 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 11.14. Como ja foi referido, podem constituir-se asso-
ciagdes concordantes ou discordantes, consoante sejam ou nio
idénticas as CC encontradas no propositus e no seu familiar,

Constatamos no nosso trabalho a existéncia de CC concor-
dantes entre os familiares de 1.° ¢ 2.° graus, tendo sido determi-
nada a taxa de concordincia respectiva.

Para algumas CC (canal arterial persistente, comunicag¢do
interauricular e tetralogia de Fallot) encontraimos uma taxade
concorddncia semelhante & descrita na literatura4.11.12.14; para
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outras (comunica¢do interventricular e estenose pulmonar val-
vular) a taxa encontrada foi inferior — tal facto fez diminuir na
nossa séric a taxa média global de concordéncia (22,64%), que
¢ inferior as de outros trabalhos publicados4 6.12. Admitimos
como causa determinante dos resultados obtidos a falta de
informag#o relacionada com o diagnoéstico das CC nos familia-
res, resultante de caréncias assistenciais das Institui¢es de
Satide em relagdo A populagio em geral, bem como das dife-
rengas socio-culturais entre os diversos estratos da populagio.
O frequente desconhecimento do tipo de cardiopatia nos fami-
liares de 1° grau levou-nos a nio referir qualquer nimero total
para as mesmas, ou respectiva percentagem, nos casos em que
houve associacio discordante (Quadro III).

CONCLUSOES

1. No presente estudo a ocorréncia de CC nos familiares dos
propositi (1,32%) nio se mostrou muito mais elevada que na
popula¢do em geral (0,8%). Tal permite que possa ser dada
uma opinido favordvel em aconselhamento genético na malo-
ria dos casos.

2. A anilise da ocorréncia de CC nos familiares de 1.° grau
(1,28%) revelou ser esta ocorréncia mais elevada nos irmaos.
Nos familiares de grau de parentesco mais afastado a ocorrén-
cia encontrada (1,38%) é superior a referida noutrostrabalhos.
3. A taxa média global de concordédncia das CC encontrada
(22,64%) ¢é inferior as de outras séries publicadas.

4. Em relagdo as associa¢des de CC discordantes entre os
familiares do 1° grau, apenas estabelecemos o sentido positivo
ou negativo da sua correlagio — a andlise estatistica ndo
mostrou significincia.
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