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Introducao

As cardiopatias congénitas (CC) tém uma prevaléncia de 8,3/1000 nascimentos em Portugal. A maioria é multifatorial, mas
18 a 22% associam-se a anomalias cromossémicas (AC).

Objectivos

Estudo observacional retrospetivo, mediante consulta do processo clinico, dos casos de CC diagnosticados em pré-natal
de Janeiro 2016 a Dezembro 2021 num hospital terciario.

Metodologia

Foram realizados 2172 ecocardiogramas, revelando 150 fetos com CC, com idades gestacionais entre as 16 e as 35
semanas: 52 shunts esquerdo-direito, 19 obstaculos direitos criticos e 5 ndo criticos, 17 obstaculos esquerdos criticos e 1
ndo critico, 8 desproporcdes ventriculares, 8 cardiopatias complexas de fisiologia de transposicdo, 6 cardiopatias
complexas de fisiologia de coracdo univentricular, 5 outras cardiopatias complexas, 12 malformag¢des venosas sistémicas,
e 17 outras CC.

Os motivos de realizacdo de ecocardiograma fetal foram: 130 por fator fetal, 6 por causa materna, 1 por histéria familiar,
6 por outros fatores e 7 por multiplos fatores. 43% tinham outros marcadores/anomalias fetais ecograficas.

61% realizaram DPN invasivo para cariotipo (27%) ou arrayCGH (73%).

Resultados e Conclusées

Identificaram-se 19 cromossomopatias numéricas (10 T21; 6 T18; 1 monossomia do X, 1 triplo X e 1 T22 em mosaico) e 10
cromossomopatias estruturais: uma translocagdo desequilibrada e 9 microdele¢des (7q11.23, 12g21.31, 14932, 15q13.3,
16p11.2, Xq26.3-927.3 e trés 22q11.2). Houve um diagnéstico de sindrome de Russell-Silver e outro de acondroplasia.

31 gestacoes resultaram em IMG. Das restantes 119 gesta¢des, ocorreu morte in utero em 6, e 113 foram nados-vivos. 44
foram internados na UCIN e 5 faleceram no periodo neonatal. O ecocardiograma pés-natal confirmou os achados em
83%.

Os resultados corroboram a literatura. 20% associaram-se a AC, maioritariamente casos de shunts esquerdo-direito,
seguindo-se os obstaculos esquerdos criticos. O arrayCGH é a primeira linha de investigacdo, apos exclusao de
aneuploidias por gPCR. A multidisciplinariedade é fundamental na identificacdo precoce, orientacdo e follow-up.
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