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Resumo

Fundamento: Malformacées extracardiacas podem estar presentes em pacientes com cardiopatia congénita (CC),
trazendo maior risco de comorbidade e mortalidade.

Objetivo: Verificar a frequéncia e os tipos de anormalidades abdominais detectadas em criancas com e sem CC através
do ultrassom abdominal (USA), comparar os pacientes quanto a seus achados dismérficos/citogenéticos e realizar uma
estimativa do custo-beneficio 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 pediatrica; os controles consistiram de criancas sem CC submetidas
ao USA no hospital logo apés cada caso. Todos os pacientes com CC foram submetidos ao USA, ao cariétipo de alta
resolucao e a hibridizacao in situ fluorescente (FISH) para microdelecao 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 significincia de 76,6%. A maioria das malformacées com significado clinico 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 Unico de Satide é de 21 délares. Uma vez que anormalidades clinicamente significativas foram observadas em
um a cada 8,2 pacientes com CC, o custo para identificar uma crianca afetada foi de 176 délares.

Conclusao: Pacientes com CC apresentam uma frequéncia significativa de anomalias detectadas pelo USA, um método
diagnéstico barato e nao invasivo, com boa sensibilidade. O custo da triagem para esses defeitos é consideravelmente
menor que o custo para tratar as complicacoes do diagnéstico tardio de malformagoes abdominais, como a doenca
renal. (Arq Bras Cardiol 2012;99(6):1092-1099)

Palavras-chave: Ultrassonografia; Crianca; Cardiopatias Congénitas; Sindrome de DiGeorge; Anormalidades
Urogenitais; Aberracdes Cromossdmicas.

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 stucly 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 consiclerably lower than the cost to treat the complications of late diagnoses of
abdominal malformations such as renal disease. (Arq Bras Cardiol 2072;99(6):1092-1099)
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Introducao

A Cardiopatia Congénita (CC) é considerada a
anormalidade congénita mais prevalente, representando
cerca de 40% de todos os defeitos ao nascimento'*. A
CC grave e moderadamente grave, necessitando cuidados
intensivos e cirurgias complexas, e resultando em
maiores comorbidades neuroldgicas no pds-operatério,
representam cerca de 3-6 de cada 1.000 nascidos vivos**®°.
Malformacbes extracardiacas, como as malformagoes
abdominais, associadas ou ndo a sindromes genéticas, sao
observadas em 50-70% dos casos de CC, e apresentam um
risco maior de comorbidade e mortalidade, tornando mais
arriscada a cirurgia cardiaca®’". Pacientes afetados com
essas malformagoes podem exigir também intervengoes
cirtirgicas ou clinicas, independentemente da doenga
cardiaca’.

A importancia e a relagao custo-beneficio da triagem
de criangas com CC procurando anomalias extracardiacas
através de exames complementares como ultrassom
abdominal (USA) sao reconhecidas, mas poucos estudos
tém avaliado diretamente essa abordagem®'°. A informagao
limitada levou a investigagao atual com o objetivo de
identificar a frequéncia e tipos de malformagoes abdominais
em pacientes com CC submetidos ao USA em um hospital
de referéncia do sul do Brasil. Além disso, comparamos os
pacientes em relacao aos achados dismérficos/citogenéticos
e realizamos uma estimativa da relacdo custo-beneficio da
triagem de criangas 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 clinicos ou evidéncia dessa
malformagao. A coorte de casos foi descrita detalhadamente
em Rosa e cols." e incluiu 164 pacientes consecutivos com
CC hospitalizados pela primeira vez na unidade de cuidados
intensivos (UTI) cardiaca de um hospital pediatrico. Em todos
os pacientes foi realizado com sucesso USA, cariétipo de alta
resolucdo por banda GTG (550 bandas) e hibridizagao in situ
fluorescente (FISH) para sindrome de delegao 22q11. Os
pacientes também foram classificados de acordo com o tipo
anatdémico da CC, com base no principal defeito cardiaco,
em portadores de defeitos septais, cianéticos, complexos
e conotruncais. A classificagdo considerou os resultados
da ecocardiografia e do cateterismo/cirurgia. O USA foi
realizado como parte da avaliagdo clinica desses pacientes.

Os controles foram os dois primeiros pacientes sem
sinais clinicos ou evidéncia de malformacdo cardiaca,
que foram submetidos ao USA imediatamente apés os
pacientes com CC (casos) no Departamento de Radiologia
do hospital. Todos apresentavam sintomas abdominais
ou suspeita de alteracdo abdominal. Os controles
foram identificados por meio do cadastro utilizado para
agendamento e conclusdo de relatérios de exames.
Pacientes com dados clinicos incompletos ou cirurgia
abdominal antes do USA foram excluidos.

Protocolo

Um protocolo clinico padrao foi aplicado aos casos
para recolher dados como sexo, idade ao momento da
avaliagdo, origem, razao para a admissao na UTI, tipo de
CC, tempo de hospitalizagao e evolugao clinica (melhora
ou morte durante a hospitalizagdo). Posteriormente, esses
pacientes também foram avaliados por um geneticista
clinico com o objetivo de determinar a presenca ou nao de
caracteristicas sindromicas, determinadas por caracteristicas
dismérficas e outras anomalias identificadas no exame
fisico, mas sem o conhecimento prévio do tipo de CC e
da presenca de anormalidades extracardiacas detectadas
por exames complementares'>. Com base nesse exame
clinico, os pacientes foram agrupados em quatro categorias:
sindrome cldssica (isto é, um aspecto sindromico definido,
como a sindrome de Down), sindrome indefinida (um
aspecto sindromico, mas sem diagnéstico definido), CC
associada a dismorfia (um paciente ndo sindréomico com
apenas algumas dismorfias), e CC isolada. Anomalias
extracardiacas detectadas por exames complementares
(além das detectadas no USA), quando presentes, também
foram registradas.

As informagoes sobre os controles foram coletadas no
Departamento de Radiologia e nos prontudrios do hospital,
seguindo um protocolo padrao. Esses dados consistiram de
idade e sexo dos pacientes, origem, razao para a realizacao
do USA, origem do pedido do exame (hospital, emergéncia
ou ambulatério) e resultados. A auséncia de sinais clinicos
ou evidéncia de CC foi confirmada pela analise dos
prontudrios dos pacientes.

O USA nos casos e controles foi realizado por dois
radiologistas pediatricos. As anormalidades abdominais
detectadas foram classificadas de acordo com sua gravidade
(com base nos critérios adotados por Czeizel'), em
anomalias clinicamente significativas e alteragbes menores.
Alteragoes menores foram consideradas variagoes normais
e clinicamente irrelevantes.

O estudo foi aprovado pelo Comité de Ftica em Pesquisa
do Hospital.

Processamento de dados e analise estatistica

Os dados foram analisados utilizando o programa
SPSS versao 12.0 para Windows. O teste de qui-
quadrado ou o teste exato de Fisher foram utilizados para
comparar proporgoes; 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 razao de chances com intervalo de confianca
de 95%. A significancia foi considerada quando p < 0,05,
para um intervalo de 95%.

Também foi realizada uma estimativa da relacao custo-
beneficio do exame através do USA como método de
triagem entre os pacientes com CC, tendo em conta o custo
do exame no ambito do Sistema Unico de Satde (SUS),
sistema publico de satde brasileiro que atende a maioria
dos pacientes da amostra. Esta abordagem foi realizada de
forma semelhante a Gonzalez e cols.’.
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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 diferenca
entre as idades dos dois grupos foi estatisticamente significativa
(p < 0,001). A maioria dos individuos dos casos era proveniente
de cidades do interior do Estado do Rio Grande do Sul (54,3%),
enquanto a maioria dos individuos controle (51,4%) veio de Porto
Alegre, capital do Estado, onde se situa o hospital (Tabela 1).

Ao exame fisico, os pacientes com CC foram classificados como
apresentando sindrome classica (21,3%), sindrome indefinida
(12,2%), CC associada com caracteristicas dismorficas (65,9%)
e CCisolada (0,6%). No total, 33,5% das criangas apresentavam
caracteristicas sindromicas. O tipo anatdmico de CC mais comum
foi a comunicacao interventricular, observada em 16,5% dos casos
(Tabela 2). Oitenta e cinco pacientes (51,8%) tinham defeito septal;
53(32,3%), CC ciandtica; 52 (31,7%), CC complexa; e 39 (23,8%),
malformacao conotruncal. O momento do diagnéstico da CC
ocorreu especialmente no periodo perinatal (54,1% dos casos),
e apenas 9,4% tiveram o diagndstico no periodo pré-natal. Entre
os pacientes com CC, 42 (25,6%) tiveram outras malformagoes
congénitas maiores, além das anormalidades cardfacas e
abdominais. O cariétipo foi anormal em 24 pacientes (14,6%)
com CC; a trissomia 21 para sindrome de Down foi a anomalia
mais comum (83,3%). Quatro pacientes (2,4%) apresentaram
microdelecao 22q11 pela FISH (Tabela 3).

O pedido de USA para os pacientes do grupo controle
veio do ambulatério em 43,3% dos casos; da emergéncia,
em 29,6%; e da hospitalizagdo, em 27,1% dos pacientes. As
principais razoes para indicagao do USA foram dor abdominal
(36% dos pedidos); suspeita de anomalia do trato urindrio
(16,5%); suspeita de infeccdo (14,7%); suspeita de neoplasia
maligna (12,5%); e suspeita de refluxo gastroesofagico (11,8%).
Em 56 dos 328 pacientes controles, as razbes para o exame
nao puderam ser identificadas.

Tabela 1 - Caracteristicas demograficas da amostra

Resultados do USA

Anormalidades no USA foram identificadas em 15,9%
dos pacientes com CC e em 7,3% dos controles, uma
diferencga estatisticamente significativa (p = 0,005).
Diferentemente dos controles, nenhum dos pacientes
com CC apresentava sintomas abdominais. Anormalidades
com significado clinico foram observadas em 12,2% dos
casos e 5,2% dos controles (p = 0,009), com poder de
significancia de 76,6%. Verificamos maior significancia
quando comparamos os pacientes com CC com controles
sem suspeita de malformagao do trato urinario (p = 0,002).
As malformagdes importantes com significancia clinica
consistiram especialmente de anormalidades renais (10,4%
dos casos e 4,9% dos controles) (p = 0,034) (Tabela 3).

Malformagdes com significancia clinica foram
identificadas em 20% dos pacientes com CC e caracteristica
sindrémica e em 8,3% dos pacientes com CC, mas sem
caracteristica sindrobmica, um valor préximo da significancia
(p= 0,055). No entanto, a frequéncia de malformacoes
abdominais com significancia clinica no grupo com
CC e caracteristica sindromica 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 malformagoes extracardiacas maiores, valor
significativamente maior que os 7,4% dos pacientes com
CC sem essas anormalidades maiores (p = 0,003).

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

Ocorreram cinco 6bitos durante a hospitalizagao entre os
pacientes com CC. Desses, um apresentava malformagoes
abdominais com significancia clinica, detectada pelo USA. A
mediana do tempo de permanéncia na UTI dos pacientes com
CC sem malformagdes abdominais foi de trés dias (1-73 dias),

Grupos
Caracteristicas Casos Controles P
(n=164) (n=328)
|dade* (meses) 84 (1,25-419) 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 proximas 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; *** Significancia estatistica pelo teste de residuos ajustados (p < 0,05).

Arq Bras Cardiol 2012;99(6):1092-1099



Rosa e cols.
Ultrassom abdominal e cardiopatia congénita

Artigo Original

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

Anormalidades com

Tipo§ de Talformagées significado clinico Variante da normalidade Normal TOTAL
cardiacas n (%) n (%) n (%)

CIv 6(22,2) - 21(77,8) 27
CAV 4(23,5) 1(5,9) 12(70,6) 17
TOF 3(214) - 11(78,6) 14
CoAo 2(11,1) - 16 (88,9) 18
DAP 1(9,1) 1(91) 1(91) 11
TGA 1(10) - 9(90) 10
Atresia tricuspide 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 subadrtico - - 3(100) 3
RVPAT - - 2(100) 2
Duplo arco adrtico - - 1(100) 1
Estenose aortica - - 1(100) 1
DSVE - - 1(100) 1
Cor triatriatum - - 1(100) 1
Artéria coronariana anémala - - 1(100) 1
Insuficiéncia mitral - - 1(100) 1
TOTAL 20 6 138 164

*CIV: comunicagéo interventricular; CAV: comunicagéo atrioventricular; TOF: Tetralogia de Fallot; CoAo: coartagdo da aorta; DAP: duto arterioso persistente; TGA:
transposigéo de grandes artérias; CIA: comunicagéo interatrial; HLH: coragéo esquerdo hipoplasico; AP+CIV: atresia pulmonar com comunicagéo interventricular;
AP+Sl: atresia pulmonar com septo intacto; DSVD: dupla via de saida do ventriculo direito; RVPAT: retorno venoso pulmonar anémalo total; DSVE: dupla via de

saida do ventriculo esquerdo.

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 significancia clinica, ou seja,
uma em cada 8,2 criangas. Assim, o custo para identificar um
paciente com alteragdo abdominal clinicamente significativa
entre pacientes com CC foi estimado em US$ 176.

Discussao

Estudos realizados antes da década de 1980, avaliando
a presenga de anormalidades extracardfacas em pacientes
com CC, apresentavam limitagoes importantes. Eles foram
realizados em épocas em que as avaliagoes cardiacas e
extracardiacas utilizando ultrassom nao estavam disponiveis
de forma rotineira'*"’. Em uma analise da literatura, apenas

duas publicagdes em inglés foram encontradas com objetivo
similar ao nosso estudo, que foi avaliar a presenga de
malformacoes abdominais em pacientes com CC através do
USA®'°. Em contraste, nosso estudo foi o Ginico em que todos
os pacientes com CC foram submetidos ao USA, cariétipo
de alta resolugao e FISH para detecgdo de microdelecao
22q11.2, e todos foram examinados por um geneticista
C|I’niC07’8'10'18'30.

Os individuos dos casos e controle diferiram em relacao
a idade, conforme esperado segundo suas condigbes
clinicas. Os casos com CC, precisamente por causa dessa
comorbidade, tenderam a ter uma doenga mais importante
que aqueles sem essa anomalia e, portanto, foram avaliados
mais precocemente. A UTI pediatrica, onde esses pacientes
foram tratados, é um centro de referéncia regional para
doencas cardiacas; assim, os pacientes com CC tiveram a
sua origem especialmente de cidades do interior do Estado
do Rio Grande do Sul. Os individuos controles, no entanto,

Arq Bras Cardiol 2012;99(6):1092-1099
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Tabela 3 - Resultados de ultrassom abdominal

CASOS
RESULTADOS DO ULTRASSOM  7p* ¢ FISH* CONTROLES
normais +21* +18* XXX* dup(17p)*  add(18p)*  22q11DS*

NORMAL 17 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
Bago acessorio 2 - - - - - 1 -
Bago com cisto unico - - - - - - - 1
Cisto hepatico - - - - - - - 1

Com significancia clinica 15 3 0 0 0 0 2 17
Distenséo leve da pelve renal 4 2 - - - - - 6
Qilatagéo ‘moderla'da do 2 ) ) } ) ) 1 ’
sistema pielocalicial renal
Rim multicistico 2 1 - - - - - -
Duplicagdo da pelve renal 2 - - - - - - 5
Rim ectopico 1 - - - - - - 3
Agenesia renal unilateral - - - - - - 1 -
Hipoplasia renal 1 - - - - - - -
Proelminéncia das piramides i ) ) } ) ) ) ’
renais
Situs inversus abnominalis 2 - - - - - - -
Vesicula biliar multiloculada 1 - - - - - - 1

TOTAL 136 20 1 1 1 1 4 328

*KTP: caridtico de alta resolugéo por banda GTG; FISH: hibridagdo fluorescente in situ; +21: trissomia livre do cromossomo 21; +18: trissomia livre do cromossomo
18; XXX: trissomia livre do cromossomo X; dup(17p): duplicagéo do brago curto do cromossomo 17, add(18p): material cromossémico adicional no brago curto do

cromossomo 18; 22q11DS: sindrome de delegéo 22q11.2.

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

Em nosso estudo, houve uma associagao entre CC e
anormalidades com significancia clinica, identificadas no
USA (12,2% em pacientes cardiacos e 5,2% nos controles,
p = 0,009). Esse resultado apresentou uma significancia maior
devido ao fato de que todos os pacientes que compuseram o
nosso grupo controle tinham sintomas abdominais ou suspeita
de alteragio abdominal, ou seja, ndo eram verdadeiramente
assintomaticos. Além disso, quando comparamos os pacientes
com CC com controles sem suspeita de anomalia do trato
urindrio, o resultado apresentou uma significancia ainda mais
pronunciada. A menor frequéncia de anormalidades abdominais
observadas em nosso estudo entre os pacientes com CC, em
comparagdao com Gonzalez e cols.?, poderia ser devido ao
fato de que nossos pacientes com CC ndo se restringiram a
recém-nascidos, e também que todos os individuos foram
submetidos ao USA, independentemente da suspeita clinica.
No estudo de Murugasu e cols.', os pacientes foram submetidos
apenas a ultrassom de trato urindrio, e em 11,9% deles foram
encontradas anormalidades clinicamente significativas. A maioria
dos outros estudos que descreveu malformacées extracardiacas

Arq Bras Cardiol 2012;99(6):1092-1099

em pacientes com CC ndo indicava quais os métodos utilizados
para detectar as anormalidades abdominais, e foram realizados
retrospectivamente a partir do estudo dos prontudrios dos
pacientes“3'21'25'27'3(’.

As anomalias renais foram as malformagoes abdominais mais
comuns do nosso estudo, detectadas em 10,4% dos casos. As
malformagdes do trato urindrio também foram prevalentes no
estudo de Bosi e cols.?, Stephensen e cols.?>, Amorim e cols.?
e Gonzalez e cols.”. Anormalidades do trato geniturindrio
foram encontrados em 7,4%-15,1% dos pacientes com CC em
diferentes séries'®20242¢ e em 15,2% dos nascidos vivos e em
25,3% dos natimortos no estudo de Amorin e cols.?®. Kramer
e cols.”, utilizando a urografia pés-angiografia, encontraram
8,9% de anormalidades do trato urinario superior em 302
pacientes com CC. Curiosamente, nenhum paciente com
CC em nosso estudo apresentou sintomas clinicos de doenca
abdominal quando do diagnéstico com USA, o que coincide
com os resultados de Murugasu e cols.' e Kramer e cols.", que
acharam sintomas em um Gnico paciente. Assim, seria importante
investigar malformagoes renais antes da cirurgia cardiaca, mesmo
em pacientes assintomdticos'. Contudo, ndo podemos excluira
possibilidade de que pacientes sintoméaticos com anormalidades
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abdominais mais importantes nao sobreviveram tempo suficiente
para serem avaliados em um hospital de referéncia.

A frequéncia significativamente maior de malformagoes
abdominais clinicamente relevantes detectados pelo USA em
pacientes cardiacos com caracteristica sindrémica, em relagao
aos individuos controle, também é um achado relevante no
nosso estudo. Isso demonstra a importancia do exame fisico,
por um especialista, como um geneticista clinico, a partir
da suspeita de malformagdes em outros 6rgaos ou sistemas.
Em nossa andlise da literatura, ndo encontramos relatos
classificando os pacientes em sindrémicos ou ndo, por exame
fisico dismorfoldgico”11830, Kramer e cols.' apontaram que o
reconhecimento de malformagdes menores pode servir como
indicador de problemas gerais de morfogénese e pode constituir
um indicio valioso no diagnéstico de padrdes especificos de
malformagbes. Além disso, encontramos uma associagao
estatisticamente significativa entre malformagoes detectadas pelo
USA e pacientes com anomalias congénitas além da cardiaca e
abdominal (26,2%, p = 0,003). Da mesma forma, Murugasu e
cols.® encontraram malformacées abdominais em 39,1% dos
pacientes com CC com malformacées adicionais que foram
submetidos ao ultrassom do aparelho urinario, e em 4,7% dos
pacientes cardiacos sem outras anormalidades 6bvias.

O tipo de CC em nossa coorte de casos ndo mostrou
associagdo com a presenca de alteragbes abdominais clinicamente
relevantes. Em contraste, Gonzalez e cols.” 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 criancas com defeito
septal ventricular foram os menos provaveis de realizar esse
exame’. Glger e cols.?® encontraram uma associacio entre
anormalidades gastrointestinais e geniturinarias com CC
conotruncais. No entanto, esses autores realizaram um estudo
retrospectivo em autépsias, no qual as anomalias gastrointestinais
e geniturindrias detectadas nao se limitaram ao abdome,
mas incluiram, pelo menos, esdfago e area genital®®. Outra
importante diferenca entre nosso estudo e o de Giger e cols.?®
é que anomalias mltiplas e mais importantes devem ser mais
frequentes em autdpsias do que em nascidos vivos.

Nao houve associacao entre anormalidades cromossdmicas
identificadas pelo cariétipo e anormalidades abdominais
clinicamente relevantes detectadas no USA, ou seja, muitos
pacientes com cariétipo normal também apresentam esses
defeitos, o que sugere que as anomalias cromossomicas nao
sdo preditores para a presenga de malformagdes abdominais.
A frequéncia de anormalidades cromossdmicas relatadas em
grupos de pacientes de outros estudos variou de 2,6% a 12,5%
(geralmente em torno de 9%)78182325262930 Nosso estudo
detectou a maior taxa (14,6%) e foi o Gnico a realizar a andlise
do cariétipo em todos os pacientes e especialmente a acessar
essa abordagem.

A frequéncia de microdelegao 22q11.2 observada em nossa
coorte foi de 2,4%, contrastando com 0,7% em outros estudos.
No entanto, este estudo foi o Gnico a realizar a andlise de
FISH para microdelecdo 22q11.2 em todos os pacientes®*.
Dois dos quatro pacientes com a sindrome de microdelecao
2q11.2 tinham anormalidade com significado clinico pelo USA,
representando 10% dos pacientes com CC e essa caracteristica.

Sabe-se que malformagdes renais sao achados comuns na
sindrome de microdelecao 22q11.2"3132,

Em nossa amostra, houve um 6bito (5%) durante a
hospitalizagao entre os pacientes com CC e anormalidade
clinicamente significativa no USA, e quatro 6bitos (2,8%)
ocorreram na amostra de CC com USA normal. No estudo de
Meberg e cols.?, a mortalidade foi significativamente maior em
pacientes com CC com anormalidades associadas (29%), em
comparagao com aqueles com CC isolada (6%, p < 0,0001).
Além disso, mais pacientes com malformagoes extracardiacas
foram submetidos a procedimentos terapéuticos (45%) que
aqueles com CC isolada (27%, p < 0,0001)°.

Em nossa coorte, pacientes com CC e malformagao detectada
no USA apresentaram o dobro do tempo de hospitalizagao
em comparagao com criangas com CC isolada. Sabe-se que
pacientes polimalfomados exigem mais cuidados intensivos,
sofrem mais complicagées e mais cirurgias, apresentando
também um pior prognéstico®2*.

Gonzalez e cols.” encontraram que 36,6% dos pacientes com
CC tiveram pelo menos um defeito significativo identificado pelo
USA. Tendo em conta que apenas criancas com suspeita de
anormalidades foram investigadas, e que o USA teve um custo
de US$ 866 ddlares, o custo estimado para diagnosticar uma
crianga com malformagao abdominal com significancia clinica
foi de aproximadamente US$ 2.363°. Todavia, no Brasil, o custo
para encontrar uma anormalidade com significancia clinica
no abdome por USA foi estimado em cerca de US$ 176, se o
exame for realizado pelo SUS. Esse sistema oferece assisténcia
a satde a toda a populagdo, diferentemente de outros paises
onde os cuidados de salde sao obtidos especialmente através
do setor privado. No entanto, independentemente do pais onde
seja realizada essa triagem ndo invasiva com USA, esta ainda é
mais barata que tratar as complicagdes do diagnéstico tardio de
malformagodes renais.

A principal causa de doenga renal crénica em criancas é a
malformagao do trato unirario®, que também foi a anomalia
mais frequente em nossa amostra de pacientes com CC e em
outros estudos™?>2528 A doenga renal cronica é mais deletéria
na infancia, e o tratamento é mais complexo e caro, requerendo
a utilizagdo de medicacdes como horménio de crescimento,
além de didlise, transplante e hospitalizagao®**3. O diagnéstico
precoce de malformagdes renais pode prevenir ou retardar a
progressao para o estagio final da doenga renal*** e, portanto,
melhorar a qualidade de vida dos pacientes e reduzir os custos
com cuidados médicos.

Conclusoes

Este estudo demonstrou que pacientes com CC apresentam
maior frequéncia de anormalidades abdominais identificaveis
pelo ultrassom abdominal, independentemente da presenga
de outras malformacgoes extracardiacas ou sindromes. Esse
achado sugere que é valida a triagem de criangas com CC
através do USA, mesmo naquelas que ndo tém sintomas
abdominais, porque o procedimento nao é invasivo e tem
uma boa sensibilidade quando comparado com outros
métodos**“C. Essa triagem se torna ainda mais importante
entre os pacientes sindromicos e portadores de malformagoes
extracardiacas. Além disso, o custo do ultrassom abdominal é
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muito menor que os custos do tratamento das comorbidades
decorrentes de complicagoes do diagnédstico tardio de
malformagoes abdominais, tal como a doenca renal em estagio
terminal na infancia.
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