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Resumo

Fundamento:  Malformações extracardíacas podem estar presentes em pacientes com cardiopatia congênita (CC), 
trazendo maior risco de comorbidade e mortalidade.
Objetivo: Verificar a frequência e os tipos de anormalidades abdominais detectadas em crianças com e sem CC através 
do ultrassom abdominal (USA), comparar os pacientes quanto a seus achados dismórficos/citogenéticos e realizar uma 
estimativa do custo-benefício da triagem pelo USA.
Métodos: Foi realizado um estudo transversal com controle. Os casos consistiram de pacientes com CC admitidos pela 
primeira vez em uma unidade de terapia intensiva pediátrica; os controles consistiram de crianças sem CC submetidas 
ao USA no hospital logo após cada caso. Todos os pacientes com CC foram submetidos ao USA, ao cariótipo de alta 
resolução e à hibridização in situ fluorescente (FISH) para microdeleção 22q11.2.
Resultados: USA identificou anormalidades clinicamente significativas em 12,2% dos casos e em 5,2% dos controles 
(p = 0,009), com um poder de significância de 76,6%. A maioria das malformações com significado clínico foi de 
anomalias renais (10,4% nos casos e 4,9% nos controles, p = 0,034). No Brasil, o custo de um exame de USA pelo 
Sistema Único de Saúde é de 21 dólares. Uma vez que anormalidades clinicamente significativas foram observadas em 
um a cada 8,2 pacientes com CC, o custo para identificar uma criança afetada foi de 176 dólares.
Conclusão: Pacientes com CC apresentam uma frequência significativa de anomalias detectadas pelo USA, um método 
diagnóstico barato e não invasivo, com boa sensibilidade. O custo da triagem para esses defeitos é consideravelmente 
menor que o custo para tratar as complicações do diagnóstico tardio de malformações abdominais, como a doença 
renal. (Arq Bras Cardiol 2012;99(6):1092-1099)
Palavras-chave: Ultrassonografia; Criança; Cardiopatias Congênitas; Síndrome de DiGeorge; Anormalidades 
Urogenitais; Aberrações Cromossômicas.

Abstract
Background: Extracardiac malformations may be present in patients with congenital heart disease (CHD), bringing greater risk of comorbidity 
and mortality.

Objective: Verify frequency and types of abdominal abnormalities detected in children with and without CHD through an abdominal ultrasound 
(AUS), compare the patients in relation to their dysmorphic/cytogenetic findings and perform an estimative of the cost-effectiveness of the screening 
through AUS. 

Methods: We conducted a cross-sectional study with a control cohort. The cases consisted of patients with CHD admitted for the first time in a 
pediatric intensive care unit; the controls consisted of children without CHD who underwent AUS at the hospital shortly thereafter a case. All patients 
with CHD underwent AUS, high-resolution karyotype and fluorescence in situ hybridization (FISH) for microdeletion 22q11.2. 

Results: AUS identified clinically significant abnormalities in 12.2% of the cases and 5.2% of controls (p= 0.009), with a power of significance of 76.6%. 
Most malformations with clinical significance were renal anomalies (10.4% in cases and 4.9% in controls; p= 0.034). In Brazil, the cost of an AUS 
examination for the Unified Health System is US$ 21. Since clinically significant abnormalities were observed in one in every 8.2 CHD patients, the cost 
to identify an affected child is calculated as approximately US$ 176.

Conclusion:  Patients with CHD present a significant frequency of abdominal abnormalities detected by AUS, an inexpensive and noninvasive diagnostic 
method with good sensitivity. The cost of screening for these defects is considerably lower than the cost to treat the complications of late diagnoses of 
abdominal malformations such as renal disease. (Arq Bras Cardiol 2012;99(6):1092-1099)
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Introdução
A Cardiopatia Congênita (CC) é considerada a 

anormalidade congênita mais prevalente, representando 
cerca de 40% de todos os defeitos ao nascimento1-4. A 
CC grave e moderadamente grave, necessitando cuidados 
intensivos e cirurgias complexas, e resultando em 
maiores comorbidades neurológicas no pós-operatório, 
representam cerca de 3-6 de cada 1.000 nascidos vivos2,5,6. 
Malformações extracardíacas, como as malformações 
abdominais, associadas ou não a síndromes genéticas, são 
observadas em 50-70% dos casos de CC, e apresentam um 
risco maior de comorbidade e mortalidade, tornando mais 
arriscada a cirurgia cardíaca3,7-9. Pacientes afetados com 
essas malformações podem exigir também intervenções 
cirúrgicas ou clínicas, independentemente da doença 
cardíaca7.

A importância e a relação custo-benefício da triagem 
de crianças com CC procurando anomalias extracardíacas 
através de exames complementares como ultrassom 
abdominal (USA) são reconhecidas, mas poucos estudos 
têm avaliado diretamente essa abordagem9,10. A informação 
limitada levou à investigação atual com o objetivo de 
identificar a frequência e tipos de malformações abdominais 
em pacientes com CC submetidos ao USA em um hospital 
de referência do sul do Brasil. Além disso, comparamos os 
pacientes em relação aos achados dismórficos/citogenéticos 
e realizamos uma estimativa da relação custo-benefício da 
triagem de crianças com CC, através de imagem abdominal.

Métodos

Coortes de pacientes
Neste estudo transversal com controle, os casos 

foram compostos por pacientes com CC e os controles 
por pacientes sem sinais clínicos ou evidência dessa 
malformação. A coorte de casos foi descrita detalhadamente 
em Rosa e cols.11 e incluiu 164 pacientes consecutivos com 
CC hospitalizados pela primeira vez na unidade de cuidados 
intensivos (UTI) cardíaca de um hospital pediátrico. Em todos 
os pacientes foi realizado com sucesso USA, cariótipo de alta 
resolução por banda GTG (550 bandas) e hibridização in situ 
fluorescente (FISH) para síndrome de deleção 22q11. Os 
pacientes também foram classificados de acordo com o tipo 
anatômico da CC, com base no principal defeito cardíaco, 
em portadores de defeitos septais, cianóticos, complexos 
e conotruncais. A classificação considerou os resultados 
da ecocardiografia e do cateterismo/cirurgia. O USA foi 
realizado como parte da avaliação clínica desses pacientes. 

Os controles foram os dois primeiros pacientes sem 
sinais clínicos ou evidência de malformação cardíaca, 
que foram submetidos ao USA imediatamente após os 
pacientes com CC (casos) no Departamento de Radiologia 
do hospital. Todos apresentavam sintomas abdominais 
ou suspeita de alteração abdominal. Os controles 
foram identificados por meio do cadastro utilizado para 
agendamento e conclusão de relatórios de exames. 
Pacientes com dados clínicos incompletos ou cirurgia 
abdominal antes do USA foram excluídos.

Protocolo
Um protocolo clínico padrão foi aplicado aos casos 

para recolher dados como sexo, idade ao momento da 
avaliação, origem, razão para a admissão na UTI, tipo de 
CC, tempo de hospitalização e evolução clínica (melhora 
ou morte durante a hospitalização). Posteriormente, esses 
pacientes também foram avaliados por um geneticista 
clínico com o objetivo de determinar a presença ou não de 
características sindrômicas, determinadas por características 
dismórficas e outras anomalias identificadas no exame 
físico, mas sem o conhecimento prévio do tipo de CC e 
da presença de anormalidades extracardíacas detectadas 
por exames complementares12. Com base nesse exame 
clínico, os pacientes foram agrupados em quatro categorias: 
síndrome clássica (isto é, um aspecto sindrômico definido, 
como a síndrome de Down), síndrome indefinida (um 
aspecto sindrômico, mas sem diagnóstico definido), CC 
associada à dismorfia (um paciente não sindrômico com 
apenas algumas dismorfias), e CC isolada. Anomalias 
extracardíacas detectadas por exames complementares 
(além das detectadas no USA), quando presentes, também 
foram registradas.

As informações sobre os controles foram coletadas no 
Departamento de Radiologia e nos prontuários do hospital, 
seguindo um protocolo padrão. Esses dados consistiram de 
idade e sexo dos pacientes, origem, razão para a realização 
do USA, origem do pedido do exame (hospital, emergência 
ou ambulatório) e resultados. A ausência de sinais clínicos 
ou evidência de CC foi confirmada pela análise dos 
prontuários dos pacientes.

O USA nos casos e controles foi realizado por dois 
radiologistas pediátricos. As anormalidades abdominais 
detectadas foram classificadas de acordo com sua gravidade 
(com base nos critérios adotados por Czeizel13), em 
anomalias clinicamente significativas e alterações menores. 
Alterações menores foram consideradas variações normais 
e clinicamente irrelevantes.

O estudo foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa 
do Hospital.

Processamento de dados e análise estatística
Os dados foram analisados utilizando o programa 

SPSS versão 12.0 para Windows. O teste de qui-
quadrado ou o teste exato de Fisher foram utilizados para 
comparar proporções; o teste t de Student para amostras 
independentes foi utilizado para comparar as médias 
entre os grupos com e sem CC. Em caso de assimetria, foi 
utilizado o teste de Mann-Whitney. A medida de efeito 
utilizada foi a razão de chances com intervalo de confiança 
de 95%. A significância foi considerada quando p < 0,05, 
para um intervalo de 95%.

Também foi realizada uma estimativa da relação custo-
benefício do exame através do USA como método de 
triagem entre os pacientes com CC, tendo em conta o custo 
do exame no âmbito do Sistema Único de Saúde (SUS), 
sistema público de saúde brasileiro que atende à maioria 
dos pacientes da amostra. Esta abordagem foi realizada de 
forma semelhante a Gonzalez e cols.9.
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Resultados

Dados gerais
Entre os pacientes com CC, 54,2% eram do sexo masculino, 

com idades entre 1 dia e 150 meses (mediana de 8 meses). No 
grupo controle, 55,5% eram do sexo masculino e a idade variou 
entre 15 dias e 193 meses (mediana de 71 meses). A diferença 
entre as idades dos dois grupos foi estatisticamente significativa 
(p < 0,001). A maioria dos indivíduos dos casos era proveniente 
de cidades do interior do Estado do Rio Grande do Sul (54,3%), 
enquanto a maioria dos indivíduos controle (51,4%) veio de Porto 
Alegre, capital do Estado, onde se situa o hospital (Tabela 1).

Ao exame físico, os pacientes com CC foram classificados como 
apresentando síndrome clássica (21,3%), síndrome indefinida 
(12,2%), CC associada com características dismórficas (65,9%) 
e CC isolada (0,6%). No total, 33,5% das crianças apresentavam 
características sindrômicas. O tipo anatômico de CC mais comum 
foi a comunicação interventricular, observada em 16,5% dos casos 
(Tabela 2). Oitenta e cinco pacientes (51,8%) tinham defeito septal; 
53 (32,3%), CC cianótica; 52 (31,7%), CC complexa; e 39 (23,8%), 
malformação conotruncal. O momento do diagnóstico da CC 
ocorreu especialmente no período perinatal (54,1% dos casos), 
e apenas 9,4% tiveram o diagnóstico no período pré-natal. Entre 
os pacientes com CC, 42 (25,6%) tiveram outras malformações 
congênitas maiores, além das anormalidades cardíacas e 
abdominais. O cariótipo foi anormal em 24 pacientes (14,6%) 
com CC; a trissomia 21 para síndrome de Down foi a anomalia 
mais comum (83,3%). Quatro pacientes (2,4%) apresentaram 
microdeleção 22q11 pela FISH (Tabela 3).

O pedido de USA para os pacientes do grupo controle 
veio do ambulatório em 43,3% dos casos; da emergência, 
em 29,6%; e da hospitalização, em 27,1% dos pacientes. As 
principais razões para indicação do USA foram dor abdominal 
(36% dos pedidos); suspeita de anomalia do trato urinário 
(16,5%); suspeita de infecção (14,7%); suspeita de neoplasia 
maligna (12,5%); e suspeita de refluxo gastroesofágico (11,8%). 
Em 56 dos 328 pacientes controles, as razões para o exame 
não puderam ser identificadas.

Resultados do USA
Anormalidades no USA foram identificadas em 15,9% 

dos pacientes com CC e em 7,3% dos controles, uma 
diferença estatisticamente significativa (p = 0,005). 
Diferentemente dos controles, nenhum dos pacientes 
com CC apresentava sintomas abdominais. Anormalidades 
com significado clínico foram observadas em 12,2% dos 
casos e 5,2% dos controles (p  =  0,009), com poder de 
significância de 76,6%. Verificamos maior significância 
quando comparamos os pacientes com CC com controles 
sem suspeita de malformação do trato urinário (p = 0,002). 
As malformações importantes com significância clínica 
consistiram especialmente de anormalidades renais (10,4% 
dos casos e 4,9% dos controles) (p = 0,034) (Tabela 3).

Malformações com s igni f icância c l ínica foram 
identificadas em 20% dos pacientes com CC e característica 
sindrômica e em 8,3% dos pacientes com CC, mas sem 
característica sindrômica, um valor próximo da significância 
(p= 0,055). No entanto, a frequência de malformações 
abdominais com significância clínica no grupo com 
CC e característica sindrômica foi significativamente 
maior do que nos controles (5,2%; p= 0,0006). Além 
disso, anormalidades clinicamente significativas no USA 
foram encontradas em 26,2% dos pacientes com CC 
e outras malformações extracardíacas maiores, valor 
significativamente maior que os 7,4% dos pacientes com 
CC sem essas anormalidades maiores (p = 0,003).

Malformações abdominais significativas no USA foram 
identificados em 10 das 74 (13,5%) crianças com defeito 
septal; em 7 de 53 (13,2%) com CC cianótica; em 5 de 
39 (12,8%) com CC conotruncal, e em 7 de 52 (13,5%) com 
CC complexa. Não houve diferença entre cada subgrupo de 
pacientes com CC e os demais pacientes.

Ocorreram cinco óbitos durante a hospitalização entre os 
pacientes com CC. Desses, um apresentava malformações 
abdominais com significância clínica, detectada pelo USA. A 
mediana do tempo de permanência na UTI dos pacientes com 
CC sem malformações abdominais foi de três dias (1-73 dias), 

Tabela 1 – Características demográficas da amostra

Características
Grupos

PCasos
(n = 164)

Controles
(n = 328)

Idade* (meses) 8,4 (1,25 – 41,9) 71,5 (23,8 – 106,8) < 0,001

Sexo (n = 164) (n = 328) 0,873

Masculino 89 (54,3%) 182 (55,5%)

Feminino 75 (45,7%) 146 (44,5%)

Origem (n = 164) (n = 290) < 0,001

Porto Alegre 26 (15,9%) 149 (51,4%)***

Cidades próximas a Porto Alegre 39 (23,8%) 115 (39,7%)***

Cidades do interior do RS** 89 (54,3%)*** 24 (8,3%)

Outros estados do Brasil 10 (6,1%)*** 2 (0,7%)

* Mediana (P25-P75); ** RS: Estado de Rio Grande do Sul; *** Significância estatística pelo teste de resíduos ajustados (p < 0,05).
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enquanto entre aqueles com anomalias detectadas pelo USA 
foi significativamente maior, 6 dias (1-95 dias; teste de Mann-
Whitney, p = 0,041).

No SUS, Brasil, o custo de um ultrassom abdominal é de 
cerca de US$ 21. Em 20 dos 164 pacientes com CC, o USA 
revelou anormalidades com significância clínica, ou seja, 
uma em cada 8,2 crianças. Assim, o custo para identificar um 
paciente com alteração abdominal clinicamente significativa 
entre pacientes com CC foi estimado em US$ 176.

Discussão
Estudos realizados antes da década de 1980, avaliando 

a presença de anormalidades extracardíacas em pacientes 
com CC, apresentavam limitações importantes. Eles foram 
realizados em épocas em que as avaliações cardíacas e 
extracardíacas utilizando ultrassom não estavam disponíveis 
de forma rotineira14-17. Em uma análise da literatura, apenas 

duas publicações em inglês foram encontradas com objetivo 
similar ao nosso estudo, que foi avaliar a presença de 
malformações abdominais em pacientes com CC através do 
USA9,10. Em contraste, nosso estudo foi o único em que todos 
os pacientes com CC foram submetidos ao USA, cariótipo 
de alta resolução e FISH para detecção de microdeleção 
22q11.2, e todos foram examinados por um geneticista 
clínico7,8-10,18-30.

Os indivíduos dos casos e controle diferiram em relação 
à idade, conforme esperado segundo suas condições 
clínicas. Os casos com CC, precisamente por causa dessa 
comorbidade, tenderam a ter uma doença mais importante 
que aqueles sem essa anomalia e, portanto, foram avaliados 
mais precocemente. A UTI pediátrica, onde esses pacientes 
foram tratados, é um centro de referência regional para 
doenças cardíacas; assim, os pacientes com CC tiveram a 
sua origem especialmente de cidades do interior do Estado 
do Rio Grande do Sul. Os indivíduos controles, no entanto, 

Tabela 2 - Tipos de cardiopatia congênita e resultados do ultrassom abdominal

Tipos de malformações 
cardíacas*

Anormalidades com
 significado clínico

n (%)

Variante da normalidade 
n (%)

Normal
n (%) TOTAL

CIV 6 (22,2) - 21 (77,8) 27

CAV 4 (23,5) 1 (5,9) 12 (70,6) 17

TOF 3 (21,4) - 11 (78,6) 14

CoAo 2 (11,1) - 16 (88,9) 18

DAP 1 (9,1) 1 (9,1) 1 (9,1) 11

TGA 1 (10) - 9 (90) 10

Atresia tricúspide 1 (25) - 3 (75) 4

Anomaria de Ebstein 1 (33,3) - 2 (66,7) 3

Tronco arterioso 1 (33,3) - 2 (66,7) 3

CIA - 2 (6,7) 28 (93,3) 30

HLH - 1 (16,7) 5 (83,3) 6

AP+CIV - 1 (25) 3 (75) 4

AP+SI - - 3 (100) 3

DSVS - - 3 (100) 3

Anel subaórtico - - 3 (100) 3

RVPAT - - 2 (100) 2

Duplo arco aórtico - - 1 (100) 1

Estenose aórtica - - 1 (100) 1

DSVE - - 1 (100) 1

Cor triatriatum - - 1 (100) 1

Artéria coronariana anômala - - 1 (100) 1

Insuficiência mitral - - 1 (100) 1

TOTAL 20 6 138 164

*CIV: comunicação interventricular; CAV: comunicação atrioventricular; TOF: Tetralogia de Fallot; CoAo: coartação da aorta; DAP: duto arterioso persistente; TGA: 
transposição de grandes artérias; CIA: comunicação interatrial; HLH: coração esquerdo hipoplásico; AP+CIV: atresia pulmonar com comunicação interventricular; 
AP+SI: atresia pulmonar com septo intacto; DSVD: dupla via de saída do ventrículo direito; RVPAT: retorno venoso pulmonar anômalo total; DSVE: dupla via de 
saída do ventrículo esquerdo.
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Tabela 3 - Resultados de ultrassom abdominal

 RESULTADOS DO ULTRASSOM
CASOS

CONTROLESKTP* e FISH* 
normais +21* +18* XXX* dup(17p)* add(18p)* 22q11DS*

NORMAL 117 16 1 1 1 1 1 304

ANORMAL 19 4 0 0 0 0 3 24

Variante da normalidade 4 1 - - - - 1 7

Rins assimétricos 2 1 - - - - - 5

Baço acessório 2 - - - - - 1 -

Baço com cisto único - - - - - - - 1

Cisto hepático - - - - - - - 1

Com significância clínica 15 3 0 0 0 0 2 17

Distensão leve da pelve renal 4 2 - - - - - 6

Dilatação moderada do 
sistema pielocalicial renal 2 - - - - - 1 1

Rim multicístico 2 1 - - - - - -

Duplicação da pelve renal 2 - - - - - - 5

Rim ectópico 1 - - - - - - 3

Agenesia renal unilateral - - - - - - 1 -

Hipoplasia renal 1 - - - - - - -

Proeminência das pirâmides 
renais - - - - - - - 1

Situs inversus abnominalis 2 - - - - - - -

Vesícula biliar multiloculada 1 - - - - - - 1

TOTAL 136 20 1 1 1 1 4 328

*KTP: cariótico de alta resolução por banda GTG; FISH: hibridação fluorescente in situ; +21: trissomia livre do cromossomo 21; +18: trissomia livre do cromossomo 
18; XXX: trissomia livre do cromossomo X; dup(17p): duplicação do braço curto do cromossomo 17; add(18p): material cromossômico adicional no braço curto do 
cromossomo 18; 22q11DS: síndrome de deleção 22q11.2.

foram representados especialmente por residentes da cidade do 
hospital (Porto Alegre) ou área metropolitana.

Em nosso estudo, houve uma associação entre CC e 
anormalidades com significância clínica, identificadas no 
USA (12,2% em pacientes cardíacos e 5,2% nos controles, 
p = 0,009). Esse resultado apresentou uma significância maior 
devido ao fato de que todos os pacientes que compuseram o 
nosso grupo controle tinham sintomas abdominais ou suspeita 
de alteração abdominal, ou seja, não eram verdadeiramente 
assintomáticos. Além disso, quando comparamos os pacientes 
com CC com controles sem suspeita de anomalia do trato 
urinário, o resultado apresentou uma significância ainda mais 
pronunciada. A menor frequência de anormalidades abdominais 
observadas em nosso estudo entre os pacientes com CC, em 
comparação com Gonzalez e cols.9, poderia ser devido ao 
fato de que nossos pacientes com CC não se restringiram a 
recém-nascidos, e também que todos os indivíduos foram 
submetidos ao USA, independentemente da suspeita clínica. 
No estudo de Murugasu e cols.10, os pacientes foram submetidos 
apenas a ultrassom de trato urinário, e em 11,9% deles foram 
encontradas anormalidades clinicamente significativas. A maioria 
dos outros estudos que descreveu malformações extracardíacas 

em pacientes com CC não indicava quais os métodos utilizados 
para detectar as anormalidades abdominais, e foram realizados 
retrospectivamente a partir do estudo dos prontuários dos 
pacientes7,18,21-25,27-30.

As anomalias renais foram as malformações abdominais mais 
comuns do nosso estudo, detectadas em 10,4% dos casos. As 
malformações do trato urinário também foram prevalentes no 
estudo de Bosi e cols.22, Stephensen e cols.25, Amorim e cols.28 
e Gonzalez e cols.9. Anormalidades do trato geniturinário 
foram encontrados em 7,4%-15,1% dos pacientes com CC em 
diferentes séries18,20,24,26 e em 15,2% dos nascidos vivos e em 
25,3% dos natimortos no estudo de Amorin e cols.28. Kramer 
e cols.19, utilizando a urografia pós-angiografia, encontraram 
8,9% de anormalidades do trato urinário superior em 302 
pacientes com CC. Curiosamente, nenhum paciente com 
CC em nosso estudo apresentou sintomas clínicos de doença 
abdominal quando do diagnóstico com USA, o que coincide 
com os resultados de Murugasu e cols.10 e Kramer e cols.19, que 
acharam sintomas em um único paciente. Assim, seria importante 
investigar malformações renais antes da cirurgia cardíaca, mesmo 
em pacientes assintomáticos10. Contudo, não podemos excluir a 
possibilidade de que pacientes sintomáticos com anormalidades 
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abdominais mais importantes não sobreviveram tempo suficiente 
para serem avaliados em um hospital de referência.

A frequência significativamente maior de malformações 
abdominais clinicamente relevantes detectados pelo USA em 
pacientes cardíacos com característica sindrômica, em relação 
aos indivíduos controle, também é um achado relevante no 
nosso estudo. Isso demonstra a importância do exame físico, 
por um especialista, como um geneticista clínico, a partir 
da suspeita de malformações em outros órgãos ou sistemas. 
Em nossa análise da literatura, não encontramos relatos 
classificando os pacientes em sindrômicos ou não, por exame 
físico dismorfológico7,8-10,18-30. Kramer e cols.19 apontaram que o 
reconhecimento de malformações menores pode servir como 
indicador de problemas gerais de morfogênese e pode constituir 
um indício valioso no diagnóstico de padrões específicos de 
malformações. Além disso, encontramos uma associação 
estatisticamente significativa entre malformações detectadas pelo 
USA e pacientes com anomalias congênitas além da cardíaca e 
abdominal (26,2%, p = 0,003). Da mesma forma, Murugasu e 
cols.10 encontraram malformações abdominais em 39,1% dos 
pacientes com CC com malformações adicionais que foram 
submetidos ao ultrassom do aparelho urinário, e em 4,7% dos 
pacientes cardíacos sem outras anormalidades óbvias.

O tipo de CC em nossa coorte de casos não mostrou 
associação com a presença de alterações abdominais clinicamente 
relevantes. Em contraste, Gonzalez e cols.9 verificaram que o 
grupo com defeito septal tinha 3,7  vezes mais chances que os 
outros pacientes com CC de apresentar um USA anormal. No 
entanto, somente os pacientes com suspeita de anormalidade 
abdominal foram submetidos ao USA e crianças com defeito 
septal ventricular foram os menos prováveis de realizar esse 
exame9. Güçer e cols.26 encontraram uma associação entre 
anormalidades gastrointestinais e geniturinárias com CC 
conotruncais. No entanto, esses autores realizaram um estudo 
retrospectivo em autópsias, no qual as anomalias gastrointestinais 
e geniturinárias detectadas não se limitaram ao abdome, 
mas incluíram, pelo menos, esôfago e área genital28. Outra 
importante diferença entre nosso estudo e o de Güçer e cols.26 
é que anomalias múltiplas e mais importantes devem ser mais 
frequentes em autópsias do que em nascidos vivos.  

Não houve associação entre anormalidades cromossômicas 
identificadas pelo cariótipo e anormalidades abdominais 
clinicamente relevantes detectadas no USA, ou seja, muitos 
pacientes com cariótipo normal também apresentam esses 
defeitos, o que sugere que as anomalias cromossômicas não 
são preditores para a presença de malformações abdominais. 
A frequência de anormalidades cromossômicas relatadas em 
grupos de pacientes de outros estudos variou de 2,6% a 12,5% 
(geralmente em torno de 9%)7,8,18-23,25,26,29,30. Nosso estudo 
detectou a maior taxa (14,6%) e foi o único a realizar a análise 
do cariótipo em todos os pacientes e especialmente a acessar 
essa abordagem.

A frequência de microdeleção 22q11.2 observada em nossa 
coorte foi de 2,4%, contrastando com 0,7% em outros estudos. 
No entanto, este estudo foi o único a realizar a análise de 
FISH para microdeleção 22q11.2 em todos os pacientes29,30. 
Dois dos quatro pacientes com a síndrome de microdeleção 
2q11.2 tinham anormalidade com significado clínico pelo USA, 
representando 10% dos pacientes com CC e essa característica. 

Sabe-se que malformações renais são achados comuns na 
síndrome de microdeleção 22q11.211,31,32. 

Em nossa amostra, houve um óbito (5%) durante a 
hospitalização entre os pacientes com CC e anormalidade 
clinicamente significativa no USA, e quatro óbitos (2,8%) 
ocorreram na amostra de CC com USA normal. No estudo de 
Meberg e cols.8, a mortalidade foi significativamente maior em 
pacientes com CC com anormalidades associadas (29%), em 
comparação com aqueles com CC isolada (6%, p < 0,0001). 
Além disso, mais pacientes com malformações extracardíacas 
foram submetidos a procedimentos terapêuticos (45%) que 
aqueles com CC isolada (27%, p < 0,0001)8.

Em nossa coorte, pacientes com CC e malformação detectada 
no USA apresentaram o dobro do tempo de hospitalização 
em comparação com crianças com CC isolada. Sabe-se que 
pacientes polimalfomados exigem mais cuidados intensivos, 
sofrem mais complicações e mais cirurgias, apresentando 
também um pior prognóstico8,24. 

Gonzalez e cols.9 encontraram que 36,6% dos pacientes com 
CC tiveram pelo menos um defeito significativo identificado pelo 
USA. Tendo em conta que apenas crianças com suspeita de 
anormalidades foram investigadas, e que o USA teve um custo 
de US$ 866 dólares, o custo estimado para diagnosticar uma 
criança com malformação abdominal com significância clínica 
foi de aproximadamente US$ 2.3639. Todavia, no Brasil, o custo 
para encontrar uma anormalidade com significância clínica 
no abdome por USA foi estimado em cerca de US$ 176, se o 
exame for realizado pelo SUS. Esse sistema oferece assistência 
à saúde a toda a população, diferentemente de outros países 
onde os cuidados de saúde são obtidos especialmente através 
do setor privado. No entanto, independentemente do país onde 
seja realizada essa triagem não invasiva com USA, esta ainda é 
mais barata que tratar as complicações do diagnóstico tardio de 
malformações renais.

A principal causa de doença renal crônica em crianças é a 
malformação do trato unirário33, que também foi a anomalia 
mais frequente em nossa amostra de pacientes com CC e em 
outros estudos9,22,25,28. A doença renal crônica é mais deletéria 
na infância, e o tratamento é mais complexo e caro, requerendo 
a utilização de medicações como hormônio de crescimento, 
além de diálise, transplante e hospitalização34,36-38. O diagnóstico 
precoce de malformações renais pode prevenir ou retardar a 
progressão para o estágio final da doença renal34,35 e, portanto, 
melhorar a qualidade de vida dos pacientes e reduzir os custos 
com cuidados médicos.

Conclusões
Este estudo demonstrou que pacientes com CC apresentam 

maior frequência de anormalidades abdominais identificáveis 
pelo ultrassom abdominal, independentemente da presença 
de outras malformações extracardíacas ou síndromes. Esse 
achado sugere que é válida a triagem de crianças com CC 
através do USA, mesmo naquelas que não têm sintomas 
abdominais, porque o procedimento não é invasivo e tem 
uma boa sensibilidade quando comparado com outros 
métodos39,40. Essa triagem se torna ainda mais importante 
entre os pacientes sindrômicos e portadores de malformações 
extracardíacas. Além disso, o custo do ultrassom abdominal é 
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muito menor que os custos do tratamento das comorbidades 
decorrentes de complicações do diagnóstico tardio de 
malformações abdominais, tal como a doença renal em estágio 
terminal na infância. 
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