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RESUMO

Introdugdo: A Tetralogia de Fallot corresponde a 7-10% de todas as cardiopatias
congénitas. A sua etiologia ¢ multifatorial e a sua evolugao clinica ¢ varidvel, apresentando-se
geralmente com bom progndstico apos corre¢do cirurgica. O presente estudo teve como
objetivo fazer uma andlise descritiva da amostra de individuos portadores de Tetralogia de
Fallot, cujo tratamento e follow-up clinico foi realizado no Hospital Pediatrico do Centro

Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Materiais e métodos: Através de um estudo retrospetivo, baseado apenas em registos
clinicos, analisaram-se e descreveram-se os dados demograficos, antropométricos, perinatais e
a evolucdo clinica dos individuos de nacionalidade Portuguesa, diagnosticados com Tetralogia

de Fallot e seguidos no centro hospitalar acima referido, nos tltimos 18 anos.

Resultados e Discussdo: Cinquenta e oito individuos foram incluidos no estudo, com
uma média de idade de 9.77 anos. Dois tercos eram do sexo masculino, registando-se uma
média de 3.22 novos casos por ano. O diagnostico pré-natal foi realizado em 46.81% dos
cardiopatas, a idade gestacional média foi de 38 semanas e o peso médio de nascimento foi
2856.08g. 36.21% apresentaram concomitantemente outras malformagdes congénitas. O z-
score médio para a estatura foi de -1.01. O Indice de Massa Corporal apresentou um z-score
médio de -0.35. A idade média de execugdo da cirurgia paliativa, realizada em 23% da amostra,
foi de 2.52 meses e de 15.15 meses para a cirurgia corretiva. A mortalidade foi de 3.45%. A
duracdo média dos internamentos necessarios para estudo foi de 2.07 dias, e 3.45 dias por
manifestagdes cardiacas. 50% necessitam de terapéutica farmacolédgica e 75.5% das criancas
com idade igual ou superior a 6 anos inserem-se na classe I da classificagdo funcional da New

York Heart Association.

Conclusao: A populagdo pediatrica com Tetralogia de Fallot seguida e tratada na regido
centro de Portugal segue as tendéncias demograficas, perinatais, antropométricas e de evolugao
clinica ja descritas em literatura cientifica havendo, contudo, uma pequena discrepancia
relativamente ao numero de individuos submetidos a intervencdo paliativa. A taxa de
sobrevivéncia a curto e médio prazo ¢ muito boa, com indicadores de qualidade de vida bastante

favoraveis.

PALAVRAS CHAVE: Tetralogia de Fallot; Progndstico; Crianca; Adolescente; Portugal.



ABSTRACT

Introduction: Tetralogy of Fallot accounts for 7-10% of all congenital cardiopaties. Its
etiology is multifactorial, and the clinical evolution is variable, generally with a favorable
prognostic after surgical repair. The aim of the present work was to describe a sample of
paediatric Tetralogy of Fallot patients, whose treatment and clinical follow-up was conducted

in the Pediatric Hospital the Coimbra Hospital and Universitary Centre, Portugal.

Materials and methods: Demographical, anthropometric, perinatal and clinical data
were obtained from the retrospective analysis of the clinical files of Portuguese individuals,
followed in the above mentioned Hospital and diagnosed with Tetralogy of Fallot within the

last 18 years.

Results and discussion: Fifty-eight individuals were included in the study. Two thirds
were male, and the mean age was 9.77 years. On average, there were 3.22 new cases per year.
The antenatal diagnosis was performed in 46.81% of the newborns, the average gestational age
at birth was 38 weeks and the mean birth weight was 2856.08g. 36.21% of the group presented
had associated congenital malformations. The mean stature z-score was -1.01, with an average
IMC z-score of -0.35. The palliative surgery was performed in 23% of the sample, at an average
age of 2.52 months. Corrective surgery was executed at a mean age of 15.15 months. The
mortality rate was 3.45%. The average hospitalization duration for complementary diagnostic
exams was 2.07 days, and 3.45 for optimizing medical treatment. 50% required
pharmacological therapy. 75.5% of the children aged 6 or above belonged to Class I of the New

York Heart Association’s functional classification.

Conclusion: The paediatric population born with Tetralogy of Fallot, whose follow-up
and medical treatment was performed in the central region of Portugal, presented demographic,
perinatal, anthropometric and clinical data similar to those presented in the international
scientific literature. However, a small discrepancy on the percentage of individuals submitted
to palliation was noted. The survival rate in the short and mid-term is highly satisfactory, and

the quality of life indicators are encouraging.

KEYWORDS: Tetralogy of Fallot; Prognosis; Child; Teenagers; Portugal.
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INTRODUCAO

1. Defini¢do

A tetralogia de Fallot (TF) ¢ uma malformacdo congénita cardiaca, detalhadamente
descrita em 1888, pelo médico Francés Etienne-Louis Arthur Fallot, no jornal Marseille

Médical.!

E a cardiopatia cianotica mais frequente e caracteriza-se pela presenga combinada de

quatro alteracdes morfoldgicas:
-Comunicagao inter-ventricular nao restritiva;

-Lesdo obstrutiva na saida do ventriculo direito, podendo esta ser infundibular ou

valvular;

-Encavalgamento da saida adrtica sobre o septo interventricular, condicionando uma

origem biventricular da raiz da mesma;

-Hipertrofia ventricular direita, uma vez que este ventriculo estd a bombear contra

pressdes elevadas.

Cada uma das componentes da tetralogia pode apresentar diferentes graus de gravidade,

com impacto direto nas manifestacdes clinicas e timing cirtrgico.

2. Epidemiologia

A TF representa aproximadamente 7-10% de todos os casos de cardiopatias?, com 3-6
criancas afetadas em cada 10.000 nascimentos. E mais comum no sexo masculino ¢ a sua

ocorréncia ¢ esporadica, com risco de recorréncia familiar de 3%°.

A etiologia ¢ multifatorial. Estudos demonstram que a microdelecdo da regido q11.2 do
cromossoma 22 (Sindrome de DiGeorge), é a associagdo genética mais comum*>, havendo
também associagdo com a trissomia do cromossoma 21 e sindrome de VACTERLS. Esta
igualmente descrita a correlacdo entre a TF e outras anomalias, como lébio leporino,
hipospadias, trajeto anémalo das corondrias, alteracdes da arvore pulmonar e anomalias

esqueléticas e craniofaciais.’



3. Diagnéstico

A suspeita clinica desta malformacdo ocorre geralmente durante as primeiras semanas

de vida, devido a presenca de cianose ou pela auscultagdo de um sopro sistolico de ejegao.

O diagnéstico definitivo € feito através de ecocardiografia, com taxas variaveis de

detecdo pré-natal.

4. Corregao cirargica

O tratamento definitivo da TF ¢ cirirgico. A correcdo pode ser concretizada em apenas
um tempo (cirurgia corretiva total) ou em dois tempos, com uma intervengao paliativa prévia a
cirurgia corretiva. O shunt de Blalock-Taussig modificado ¢ a técnica paliativa mais utilizada,
consistindo na criacdo de um shunt arterial sistémico-pulmonar entre a artéria subclavia e a
artéria pulmonar. De uma forma simples, permite aumentar o fluxo de sangue pulmonar,

diminuindo, desta forma, o grau de cianose.

A cirurgia corretiva consiste no encerramento da comunicagdo interventricular e na
diminui¢do da obstru¢do do trato de saida do ventriculo direito recorrendo-se, para isso, a um
bypass cardiopulmonar. E geralmente realizada antes dos dois anos de idade. A corregio total
da cardiopatia permite reestabelecer a correta fisiologia cardiaca, evitando as pressdes elevadas

no ventriculo direito e a consequente hipertrofia progressiva.

5. Progndstico

Estudos realizados ha mais de 15 anos apresentam bons indicadores de qualidade de
vida® e o follow-up de doentes submetidos a corregdo cirurgica ha cerca de 40 anos demonstram
uma taxa de sobrevivéncia de 72%°. Com os avangos médicos e cirtrgicos desenvolvidos desde

entdo, espera-se uma taxa de sobrevivéncia superior, durante os préximos anos.

As complicagdes mais comummente decorrentes apds cirurgia corretiva sdo a
insuficiéncia pulmonar, a reestenose pulmonar, o bloqueio completo de ramo direito e as
arritmias ventriculares. Para minimizar estas complica¢des € necessario um seguimento regular
em consultas de Cardiologia Pediatrica e, por vezes, iniciar terapéutica farmacoldgica dirigida

aos problemas detetados.
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Com este estudo pretende-se fazer uma avaliagdo da populacdo nascida com TF que ¢
clinicamente seguida e tratada na regido centro de Portugal, e compara-la com outras
populacdes de estudos ja publicados. Desta forma serd possivel, tanto aos profissionais de
satde, como aos cuidadores de individuos portadores desta cardiopatia, ter uma no¢ao mais real

da evolucao clinica média desta populagdo.
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METODOS

1. Participantes

A populagdo deste estudo ¢ formada por todas as criangas com diagndstico de TF,
estabelecido nos ultimos 18 anos, pela equipa de Cardiologia Pediatrica de Coimbra e com

seguimento no Hospital Pediatrico do Centro Hospitalar e Universitario de Coimbra.

Foram apenas incluidos neste estudo os individuos de nacionalidade Portuguesa, optando-
se por excluir criangas com TF provenientes de Paises de Lingua Oficial Portuguesa, que

realizaram em Portugal apenas o acompanhamento pré-operatdrio e pos-operatdrio imediato.

Resultaram, portanto, 58 casos elegiveis para o estudo.

2. Metodologia

Trata-se de um estudo retrospetivo, descritivo, baseado na recolha e andlise da

informacao presente nos processos hospitalares dos doentes selecionados.

Foram revistos os registos clinicos de consulta, didrios de internamento, notas de alta,

vigilancias de enfermagem, relatorios cirurgicos e registos perinatais.
A consulta dos processos realizou-se entre margo e novembro de 2017.
Foram analisados os seguintes parametros:

- Dados demograficos — género e idade aquando da tltima consulta;

- Dados antropométricos - estatura expressa em centimetros (cm), peso expresso em
quilogramas (Kg), indice de Massa Corporal (IMC) calculado pelo quociente entre o peso (em

quilogramas) e o quadrado da estatura (em metros).

- Dados perinatais — existéncia de diagnostico pré-natal da cardiopatia, idade gestacional a

altura do parto e peso ao nascimento, em gramas (g).

- Dados da evolugdo clinica - presenca de outras anomalias congénitas, dados genéticos
disponiveis, idade aquando da cirurgia paliativa, idade aquando da cirurgia corretiva,

mortalidade, nimero e duracdo dos internamentos associados (pré e pds-operatoriamente) e dos
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internamentos por causas nao relacionadas, medicacao atual (apenas de foro cardiovascular),
complicagdes pods-operatorias e nivel de atividade fisica descrita pelo médico assistente

(classificacao de New York Heart Association - NYHA).

3. Conceitos ¢ Defini¢des

Relativamente ao peso de nascimento considerou-se macrossomia 0 peso superior ou
igual a 4000 gramas, peso adequado entre os 2500 (inclusive) e os 4000 gramas, baixo peso
entre os 1500 (inclusive) e os 2500 gramas, muito baixo peso entre os 1000 (inclusive) e os
1500 gramas, e extremo baixo peso inferior a 1000 gramas. Consideraram-se prematuros os

nascimentos ocorridos antes das 37 semanas de gestagdo.

Para avaliagdo da capacidade fisica dos doentes em estudo, foi utilizada a classificacdo

da NYHA?:
Classe I: Sem limitagao; as atividades fisicas do quotidiano ndo causam sintomas.

Classe II: Ligeira limitacdo da atividade fisica, com fadiga, palpitagdes ou dispneia

despoletadas por atividades do quotidiano, sem sintomas durante o repouso.

Classe III: Limitagdo marcada da atividade fisica, podendo mesmo esforcos ligeiros

causar sintomas.

Classe IV: Incapacidade de realizagdo de qualquer atividade sem desconforto;

sintomatologia presente mesmo durante o repouso.

4. Analise estatistica

Foi realizado um estudo estatistico descritivo, sendo as varidveis quantitativas expressas
sob a forma de moda, média, intervalo e desvio padrdo, enquanto que as variaveis qualitativas

foram apresentadas sob a forma de percentagens e frequéncias.

O tratamento dos dados foi feito com recurso ao software “IBM® SPSS® Statistics”, na

versao 23.

Os arredondamentos foram realizados as duas casas decimais durante o tratamento

estatistico, ¢ arredondados a uma casa decimal na discussao.
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O percentil de estatura e o respetivo z-score, bem como o IMC, foram obtidos através
das tabelas da CDC, “Centers for Disease Control and Prevention”. O calculo das idades, em

meses, foi realizado através do software online “QuesGen systems, inc.” .

As idades foram sempre analisadas em meses de vida, e posteriormente transpostas para

anos. As idades atuais foram calculadas a 10 de abril de 2017, um més ap0s o inicio do estudo.
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SECCAO 3 - RESULTADOS

16



RESULTADOS

Um total de 58 criangas e adolescentes cumpriram critérios para inclusdo no estudo.

1. Dados Demograficos

Dos 58 casos, 19 eram do sexo feminino (32.76%) e os restantes 39 do sexo masculino

(67.24%).

A média da idade real foi de 9.77+5.47 anos, com intervalo entre os 2 meses € 0s 18
anos, sendo a mediana de 11 anos. A distribuicdo por faixa etaria encontra-se resumida na tabela
e figura I. O grupo etario mais prevalente foi o correspondente as idades compreendidas entre

os 12 e 14 anos, seguido do grupo dos 0 aos 2 anos.

A média de novos casos por ano foi de 3,22, com um maximo de 8 nascimentos em
2003, e minimo de 0 nascimentos em 2010 e 2014. Até a data do inicio do estudo ocorreram 2

nascimentos em 2017.

2. Dados Antropométricos

A estatura foi recolhida em 54 casos. O z-score médio foi de -1.01, com intervalo entre
-12.39 e 2.42, sendo que o valor minimo era correspondente a uma sindrome polimalformativa
com restri¢do do crescimento intra-uterino. O percentil médio da estatura calculado para a idade
foi de 38. Numa segunda andlise, apos exclusdo dos casos que apresentavam
concomitantemente outras malformagdes congénitas, obteve-se um z-score médio de -0.15,

com minimo de -4.45 e maximo de 2,42.

O IMC foi calculado em 54 casos, apresentando uma média de 18.64+6.08 kg/m?, com
intervalo entre 12.50 € 40.90kg/m?. O respetivo z-score médio foi de -0.35+1.61, variando entre

-3.78 e 5.14 (Tabela III).
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3. Dados Perinatais

Em 47 casos, foi possivel recolher informagao relativa ao passado obstétrico. Desses,

46.81% tiveram diagnéstico pré-natal de TF.

Entre os 39 casos com informacdo sobre a idade gestacional ao nascimento, esta
variavel apresentou um minimo de 34 semanas (2.6%) ¢ um maximo de 40 semanas (23.1%),
com uma média de 38+1.61 semanas. Trés dos recém-nascidos (RN) prematuros eram
portadores de sindromes (S.) polimalformativas congénitas ou sofreram restricio de

crescimento intra-uterino.

Nos 37 casos com dados sobre o peso ao nascimento, este parametro apresentou uma
média de 2856.08+£525.09g, com intervalo entre 1315g e 3750g. Nao houve casos de
macrossomia, nem de extremo baixo peso. Registou-se 1 caso classificado como muito baixo
peso (2.70%), que correspondia a um recém-nascido prematuro e com diagndstico prévio de
restricdo severa de crescimento intra-uterino; 7 casos com baixo peso (21.62%), um deles com

restricdo do crescimento intra-uterino; 29 casos de peso adequado (78.38%) — Tabela II.

Foi realizada uma segunda andlise, desta vez excluindo os individuos portadores de
sindromes congénitas polimalformativas (S. de Down, S. de VACTERL, Trissomia 20, S. de
CHARGE e S. de DiGeorge), os casos de prematuridade e as restricdes de crescimento intra-
uterino, tendo-se entdo obtido um peso médio ao nascimento de 3020+386.89¢g, com valores

entre 2525-3715g, sem qualquer caso de baixo ou muito baixo peso.

4. Evolugao Clinica

Foram encontrados 21 casos (36.21%) portadores de outras malformacdes congénitas.
As sindromes de DiGeorge e de Down foram as mais prevalentes, cada uma delas com 4 casos.
Um dos individuos, portador da sindrome de DiGeorge, apresentava concomitantemente
hipoplasia da arvore pulmonar. As sindromes polimalformativas ndo especificadas surgem em
segundo lugar, com 3 casos identificados: 2 deles incluiam microcefalia, 2 incluiam labio

leporino e fenda palatina, tendo um deles também uma malformagao de Chiari tipo 1.

Estdo igualmente presentes nesta amostra 2 sindromes de VACTERL, 2 hipoplasias da

arvore pulmonar (além da ja enunciada), 1 sindrome de CHARGE, 1 Trissomia 20, 1
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malformacao do trato urinario, 1 pé plano em valgo e 1 nanismo hipofisario acompanhado de

pectus excavatum (com possivel associacdo a sindrome fetal alcoolico) — Tabela I'V.

Registou-se ainda um caso que permanece em estudo e, portanto, sem diagnostico

definitivo.

Além das malformagdes congénitas descritas, foi ainda encontrado um caso de autismo
e uma agenesia da valvula pulmonar, que ndo constitui uma malformagao associada, mas uma

forma grave de TF.

No que diz respeito a terapéutica cirdrgica, 23% dos casos (n=13) realizou cirurgia

paliativa. Esta foi efetuada entre os 0 e os 8 meses de vida, com uma média de 2.52 meses.

Em 9 lactentes (69.23%), a paliacdo foi realizada numa idade igual ou inferior a 2 meses

de vida.

A data de realizagio do estudo, 3 criangas ndo tinham ainda sido submetidas a cirurgia
corretiva. Das 55 com a corre¢do efetuada, a média de idades aquando da sua realizacdo foi de
15.15+13.98 meses. Este valor encontra-se inflacionado pelo facto de existirem trés casos
(5.45%) que foram submetidos a cirurgia apds terem completado trés anos de vida (um dos
casos foi inicialmente seguido noutro centro hospitalar, tendo apenas realizado a corregdo apos
a transferéncia; outro foi submetido a duas interven¢des paliativas prévias; outro € portador de
um sindrome polimalformativo ndo especificado). Pela exclusdo desses trés casos, obteve-se

uma média de idade de 12.56+8.71 meses, com intervalo entre os 10 dias e os 53 meses.

Vinte e oito das cirurgias corretivas (53.8%) foram executadas até aos 12 meses,
inclusive, e 38.18% (n=21) entre os 13 e os 24 meses, inclusive. A idade méxima da sua

realizacdo foi de 6 anos, e a minima de 10 dias.

Da anélise isolada do grupo que foi previamente submetido a cirurgia paliativa, a média
da idade de realizacdo da intervencdo corretiva foi de 24.92+18.71 meses, com uma idade

minima de 4 meses e maxima de 74 meses (6 anos).

Do grupo sem cirurgia paliativa prévia, concluiu-se que a idade média para a
intervengdo foi de 12.12+10.73 meses, com um minimo de 10 dias e maximo de 53 meses (4

anos). - Tabela V.

Cinquenta por cento das intervengdes foram realizadas até dos 12 meses de vida.
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Além do internamento necessario para realizagdo de cirurgia, trinta e quatro (58.62%)
criancas foram internadas para realizacdo de exames complementares de diagnostico
(maioritariamente para cateterismo), tanto em periodo pré como pds-operatério, com duragio
média de internamento de 3,53 dias por cada crianga internada, com duracgdo variavel entre 1 e
18 dias. Os internamentos motivados por manifestagdo cardiaca, tanto em periodo pré como
pos-operatorio, representaram 22.41% dos casos (n=13). A duracdo destes internamentos

variou entre 2 e 51 dias, com média de 15 dias por crian¢a internada.

Vinte e uma (36.21%) criangas foram internadas por outras causas (nio cardiacas), com
duragdo minima de 1 dia e maxima de 108 dias, com média de 16.57 dias de internamento por

cada crianga internada.

Dos 58 casos, 47 (81%) criangas foram internadas por motivos relacionados com a TF
(para realizacdo de exames complementares de diagnostico e por sintomatologia cardiaca), com
média de 1.6 internamentos por cada uma das 47 criancas internadas. A média total de duragdo

do internamento foi de 6.81 por crianga, sendo 4 o nimero maximo de internamentos ocorridos.

Considerando a amostra total das 58 criancas, a média de dias de internamento por
crianca foi de 2.07 para realizacdo de exames, 3.45 dias por manifestacdes cardiacas, e 6 dias
por outras causas, com uma média de 1.10 internamentos necessarios por causa cardiaca, por

crianga. Estes valores ndo incluem os internamentos necessarios para realizagao de cirurgia.

Relativamente a terapéutica farmacolégica cardiovascular instituida, identificou-se
que metade dos doentes ndo necessitava de qualquer medicacdo. Entre os 50% medicados, 8.6%
tomavam um beta-bloqueante, 13.8% um diurético de ansa, 3.4% faziam diariamente uma
associacdo de beta-bloqueante e diurético de ansa, 22.4% tomavam um diurético de ansa
juntamente com um diurético poupador de potassio, e 1.7% apresentavam necessidade de tomar

um diurético de ansa associado a inibidor da enzima de conversdo da angiotensina (IECA).

Nas complicacdes e sequelas pos-operatdérias, a mais frequente foi o bloqueio
completo de ramo direito, presente em todos os individuos submetidos a correcao total, como

resultado da ventriculotomia.

Houve ainda uma faléncia multiorganica com decorrente encefalopatia isquémica, uma
dessaturagdo pds operatoria com necessidade de reintervengdo cirurgica (para encerramento de

comunicagdo inter-auricular), um derrame pleural e pericardico com necessidade de drenagem,
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um pectus carinatus iatrogénico, uma infe¢do respiratéria que motivou o prolongamento do

internamento pds-cirurgico e uma deiscéncia da sutura.

Registaram-se dois 6bitos (3.45%): Um em periodo pos-operatorio (cerca de 1 més apos
intervengdo cirurgica), havendo associadamente comorbilidades malformativas graves
(trissomia do cromossoma 20). O segundo, causado por faléncia multiorganica ap6s choque
séptico (streptococcus pyogenes), ocorreu durante a realizacdo do estudo (4 anos apos

intervengdo corretiva).

A informagao recolhida respeitante a atividade fisica das criangas restringiu-se aquelas
com 6 ou mais anos de vida (n=43). Das 43 criangas elegiveis para este pardmetro de estudo
havia informacao disponivel em 36 casos: 30 delas praticavam educagdo fisica na escola; 12
delas praticavam ainda, adicionalmente, 1 modalidade desportiva extracurricular; 3

participavam em 2 modalidades desportivas extracurriculares.

Quatro possuiam informacao de ndo praticarem educacao fisica na escola, sendo que 3
delas eram portadoras de sindromes malformativas extra-cardiacas. Das 9 acerca das quais ndo

havia informagao registada, 6 eram portadoras de sindromes genéticas malformativas.

Ainda relativamente a avaliagdo da capacidade fisica, 75.7% (n=28) inseriram-se na

classificagdo [ da NYHA, 16.2% (n=6) na Il e 8.1% (n=3) na IIL.
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SECCAO 4 - DISCUSSAO
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DISCUSSAO

De uma forma geral, a grande maioria dos resultados sdo concordantes com os
anteriormente descritos na literatura cientifica. Realca-se, por isso, apenas a discussao de alguns

pontos mais discrepantes.

A verdadeira incidéncia da TF na regido centro ndo pode ser corretamente estimada
através deste estudo, dado potencialmente alguns cardiopatas desta zona poderem estar a ser
seguidos noutros centros hospitalares. No entanto, a observag¢ao dos dados relativos ao ano de
nascimento da populagdo estudada sugere uma média de 3.2 nascidos por ano na regido centro,

nao havendo, no entanto, participantes nascidos nos anos de 2010 e 2014.

A faixa etaria mais numerosa foi a nascida em 2003, com 13.8% dos casos (8
individuos). De acordo com o relatdrio do Instituto Nacional de Estatistica, em 2003 ocorreram
22 453 nascimentos!! na regido centro de Portugal. Tendo em conta a incidéncia da Tetralogia
de Fallot descrita, de 3-6 RN portadores desta cardiopatia por cada 10 000 nascimentos,
esperava-se a existéncia de 7 a 8 individuos nascidos com esta malformacao, o que, na verdade,

se verificou.

Ja em 2014 terdo ocorrido 15 556 nascimentos na mesma regido, esperando-se a
existéncia de 5 a 9 individuos nascidos com TF!2. No entanto, ndo h4, na populagio avaliada,

nenhum individuo nascido nesse ano.

Em 2016 (Gltimo ano com Relatério do Instituto Nacional de Estatistica, a data da
realizagdo deste estudo), ocorreram 16 252 nascimentos na regido centro de Portugal'3,
esperando-se a existéncia de 5 a 10 participantes na populacao do estudo. Contudo, mais uma

vez, verifica-se apenas a existéncia de 2 individuos.

Este facto, embora possa ser justificado por outras causas, como a migracdo ou a
condensacdo populacional dos casais em idade reprodutiva nos grandes centros, pode também
sugerir que o atual nimero de nascidos com TF na regido centro seja inferior a descrita na

literatura.

Relativamente ao diagndstico pré-natal, 46.8% dos casos tiveram diagndstico de

14,15

cardiopatia ainda durante o periodo gestacional. Estudos anteriores'* ', realizados a nivel

Europeu, apresentam percentagens muito varidveis desta detecdo pré-natal, com 23 a 49% de
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diagndsticos efetuados. Perante estes dados, pode-se considerar que a vigilancia ecografica pré-
natal realizada na regido ¢ adequada, com valores de sensibilidade elevada, comparativamente

com outros centros.

Acerca da idade gestacional, de 2011 a 2016, a percentagem de nados-vivos prematuros
em Portugal foi de 7.4-8%. Considerando que estes valores foram constantes ao longo dos
ultimos 18 anos, seria de esperar uma percentagem semelhante de RN prematuros na populagao
do estudo. No entanto, esta percentagem foi superior ao dobro (18%), baixando para 13% apos
a exclusdo dos casos associados a outras sindromes polimalformativas e restricdes do
crescimento intra-uterino. Ainda assim, conclui-se que nesta populagdo existe uma
percentagem maior de prematuridade, comparativamente a populagio portuguesa em geral. Nao

¢, no entanto, estatisticamente significativa para afirmar que a TF predispde a prematuridade.

Quanto ao peso de nascimento, segundo o mesmo relatorio do INE de 2016, entre 2011
e 2016, 8.4 a 8.9% dos nados-vivos nasceram com peso inferior ao adequado. Na populagdo
deste estudo existe registo de 21.6% de casos com baixo ou muito baixo peso ao nascimento.
No entanto, apds a exclusdo das sindromes polimalformativas associadas, das restricdes de
crescimento intra-uterino ¢ dos RN de pré-termo, a percentagem de nados-vivos com peso
inferior ao adequado desce para zero, apresentando uma média de peso de nascimento normal,

0 que corrobora, novamente, resultados semelhantes de estudos realizados noutras amostras'.

A associagdo entre a TF e a trissomia 21 ja ¢é vastamente conhecida e descrita na
literatura!”, bem como a sua relagdo com a microdelecdo do gene 22ql11.2 (Sindrome de
DiGeorge). Na populagdo em estudo estas sindromes tiveram uma representatividade
significativa. Observou-se, ainda, outras alteragdes congénitas muitas vezes associadas a TF,
como o labio leporino, a fenda do palato, as alteragdes da arvore pulmonar, as malformagdes
renais e as alteragdes cranio-faciais, como a microcefalia. Nao se identificou, no entanto,

nenhuma hipospadia.

A percentagem de individuos que realizou cirurgia paliativa foi de 23%, valor superior
aos 9,7% de casos descritos num grande estudo retrospetivo realizado pela Sociedade de
Cirurgides Toracicos.!® Ainda relativamente a cirurgia paliativa, a idade média para a sua
realizacdo foi de 2,5 meses. Comparando com os resultados da publicagdo anteriormente citada,
verifica-se que esta idade ¢ também superior as descritas nessa casuistica, com realizacdo mais

frequente da paliagdo no primeiro meés de vida.
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Relativamente a idade da realizagdo da cirurgia corretiva, a média desta populagdo foi
de 15 meses, estando estes valores inflacionados por trés casos em que a idade aquando da
corregdo ¢ discrepante. Apos exclusdo desses trés individuos, a média foi de 12.56 meses.
Estudos recentes apresentam idades médias semelhantes (de 13 e 14 meses), € sugerem como

idade ideal o periodo entre os 3-11 meses de vida'®-%.

Viérios estudos demonstram também que as doengas cardiacas congénitas se associam a
atrasos no crescimento, sendo a TF uma das patologias a que mais frequentemente se associa
este atraso.?! No entanto, este facto ndo se verifica ao nascimento, iniciando-se apenas em

iodo pos-natal lhori 5 do cirargica’>?. N imei ali t
periodo pés-natal, e com melhoria apds a corrego cirurgica**~. Numa primeira analise, este
facto ndo se verificou neste estudo, dado que o z-score médio da populagdo foi de -1.01, com
percentil médio de 38 para a idade. E ainda de destacar a grande percentagem de individuos
portadores de sindromes malformativas, com 7 dos 9 valores de z-score mais baixos

pertencentes a este grupo.

Quanto a terapéutica médica realizada apods a cirurgia corretiva, ha falta de estudos
populacionais acerca do tema. Um estudo®*, publicado em 1999, reporta, apds 20 anos de
follow-up, uma percentagem de 17% de individuos dependentes de medicagdo, sem diferencas
na percentagem de individuos medicados com beta-bloqueantes ou diuréticos. Ja na amostra do
nosso estudo, a percentagem de criangas com toma diaria de medicacdo foi superior (50%),
sendo que a maior parte (22.4%) tomam diariamente uma associacao de diuréticos de ansa e
diuréticos poupadores de potassio. Regista-se, ainda, 12.1% de individuos com toma diaria de

beta-bloqueantes.

Finalmente, acerca da capacidade funcional, 76% enquadram-se na classe I da NYHA,
traduzindo uma boa resposta ao esforgo fisico, sem restricdes nas atividades quotidianas e
permitindo uma vida ativa expressa, alias, pelo grande numero de individuos frequentadores de
atividades desportivas extracurriculares. Apenas 8% tinha classificagao I1I, havendo, mais uma
vez, associacdo a sindrome congénita. A elevada percentagem de integrantes da classificagdo I
do NYHA prova que a realizagdo da cirurgia corretiva em idades mais jovens €, de facto,
vantajosa, comparativamente com resultados apresentados por outro estudo?’, com 38.5% de
casos classificados como NYHA III ou IV, todos eles com idade superior a 18 anos, e ainda

sem cirurgia corretiva realizada.
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Limita¢des do estudo:

Se, por um lado, existem sindromes polimalformativas com uma elevada taxa de
associacdo com a TF e, por isso, faz sentido inclui-los na populag¢do deste estudo, também ¢
verdade que, ao inclui-los, introduz-se um viés na analise dos dados, uma vez que os resultados
obtidos ndo serdo exclusivamente devidos a TF. E, tendo ainda em conta que essas sindromes,
por si sO, condicionam de varias formas a qualidade de vida e certos pardmetros avaliados,
como a estatura, o peso, a atividade fisica, idade gestacional, o nimero de internamentos, entre
outros, que a TF isoladamente ndo provoca, acabamos por introduzir, falsamente, a ideia de que
a TF ¢ a origem de uma série de alteragdes quando, na verdade, elas sdo causadas por outras
malformagdes, ndo obrigatoriamente associadas. Assim, dada a elevada percentagem de
individuos portadores de outras malformacgdes incluidos no estudo, ¢ importante realgar este

aspeto e avaliar, de forma critica os resultados obtidos.

Dado ainda que se trata de um estudo retrospetivo, baseado apenas em registos clinicos
e sem existéncia de interagdo com os individuos observados, houve uma limita¢ao consideravel
na recolha de dados, causada pela auséncia pontual de informacao. Este facto foi transversal a
todas as varidveis antropométricas, perinatais e de evolugdo clinica, com maior dimensdo nos

individuos mais velhos, com informag@o pouco pormenorizada nos registos informaticos.

Destaca-se, ainda, o viés causado pela multiplicidade de profissionais de saude que

criaram os registos, e pela diferente acuidade dos mesmos.

Conclusio:

A populacdo portadora de TF que ¢ seguida e tratada nesta regido de Portugal segue as
tendéncias demogréficas, perinatais e antropométricas ja descritas em literatura cientifica,

havendo uma discrepancia na percentagem de individuos submetidos a cirurgia paliativa prévia.

A taxa de sobrevivéncia a curto e médio prazo ¢ muito boa, com indicadores favoraveis

de qualidade de vida, no que se refere a capacidade funcional e necessidade de internamento.
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ANEXOS

Tabela I — Distribui¢do da amostra por faixa etaria

Faixa Etaria n Percentagem I;ercentag em
umulativa

[0;2] 9 15.52% 15.52%
[2;4] 1 1.72% 17.24%
[4,6] 6 10.34% 27.58%
[6,8] 2 3.45% 31.03%
[8;10] 7 12.07% 43.10%
[10;12] 6 10.34% 53.44%
[12;14] 11 18.97% 72.41%
[14;16] 7 12.07% 84.48%
[16,18] 6 10.34% 94.83%

18 3 5.17% 100%

(n — frequéncia de individuos)
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Figura I — Distribui¢do da amostra por género e faixa etaria.

Frequéncia de individuos portadores de TF inseridos em cada faixa etaria, com disting¢do
entre géneros. A cinzento estd representado o numero absoluto de individuos do sexo

masculino, e a azul, do sexo feminino.
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Tabela [l — Peso ao nascimento

Peso ao n  Percentagem Percentagem
nascimento Cumulativa
<1500 1 2.70% 2.70%
[1500;2500[ | 7 18.92% 21.62%
[2500;4000/ | 29 78.38% 100%

(n — frequéncia de individuos)

Tabela Il — Dados demogrdficos, perinatais e antropométricos

n minimo maximo média
Idade 58 2m 18 a 9.77
1G 39 34s 40 s -
PN 37 1315 g 3750 g 2865.08
PN (amostra selecionada)’ 20 2525 g 3715 g 3020.40
z-score da estatura 54 -12.39 2.42 -1,01
z-score da estatura 33 -4.45 2.42 -0.15
(amostra selecionada)’
Percentil da estatura 54 0 99 38.17
mMC 54 12.50 kg/m’ 40.90 kg/m* 18.64

DP
5.47
525.09
386.89

6.08

(n — frequéncia, DP — desvio padrdo, IG — idade gestacional; PN — peso ao nascimento; IMC
— indice de massa corporal; m — meses; a — anos; s — semanas; g — gramas; 'amostra
selecionada — apos exclusdo dos individuos portadores de sindromes malformativos congénitos
acompanhantes.)
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Malformagao
S. de Down.
S. de DiGeorge.

Tabela IV — Malformagoes congénitas

S. de DiGeorge e hipoplasia da arvore

pulmonar.

S. Polimalformativa ndo especificada.

Hipoplasia da arvore pulmonar.

S. de VACTERL.
S. de CHARGE.

Nanismo hipofisario, pectus excavatum

Malformacao do trato urinario.

Pé plano em valgo

Trissomia 20

(Em estudo)

~ W A S

~ NN N~ N N W

1

Percent.

19,05%
14,29%
4,55%

14,29%
9,52%
9,52%
4,55%
4,55%
4,55%
4,55%
4,55%
4,55%

(n — frequéncia de individuos)

Tabela V — Descri¢do das idades aquando da cirurgia corretiva

Corregdo apos
paliagdo
Correcdo sem
paliagdo preévia

total

Minimo Maximo
4dm 74 m
10d 53m
10d 74 m

Média
24.92 m

12.12m

15.15m

(DP — Desvio padrdo,; d — dias;, m — meses)
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DP
18.71

10.73

13.98



