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RESUMO  
 
As doenças cardíacas congênitas (DCC) são condições complexas que 
afetam a estrutura e função do coração desde o nascimento. Elas resultam 
de anormalidades no desenvolvimento do coração durante a gestação, 
podendo envolver defeitos no músculo cardíaco, nas válvulas, nos vasos 
sanguíneos ou na estrutura geral do coração. Essas anomalias podem variar 
em gravidade, desde condições leves que não requerem tratamento até 
defeitos graves que podem ameaçar a vida. Existem muitos tipos de DCC, 
cada uma com suas próprias características e complicações. Entre os 
defeitos mais comuns estão a comunicação interatrial e interventricular, 
tetralogia de Fallot, transposição das grandes artérias e persistência do ducto 
arterioso. Os sintomas podem variar dependendo do tipo e da gravidade do 
defeito. Alguns bebês podem apresentar sinais logo ao nascer, como 
dificuldade para respirar, pele azulada (cianose), dificuldade de se alimentar 
e crescimento inadequado. Em outros casos, os sintomas podem se 
desenvolver mais tarde na infância ou até mesmo na vida adulta. O 
tratamento pode variar dependendo do tipo e da gravidade do defeito. Alguns 
casos podem exigir apenas monitoramento regular, enquanto outros podem 
exigir intervenção médica ou cirúrgica. Mesmo com tratamento adequado, 
algumas pessoas com DCC podem enfrentar desafios de saúde ao longo da 
vida. Complicações como arritmias cardíacas, insuficiência cardíaca, 
hipertensão pulmonar e problemas de desenvolvimento podem exigir 
cuidados contínuos e acompanhamento médico regular. 
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1. INTRODUÇÃO 
 

A doença cardíaca congênita (DCC) ainda é o defeito congênito mais 
comum, com uma prevalência aproximada ao nascimento de 5–11 por 1.000 
nascidos vivos e uma incidência de 1%1. Por definição, DCC significa uma 
doença que está presente desde o nascimento, mas não necessariamente 
clinicamente evidente desde o nascimento. Nesse caso, um exemplo é a 
comunicação interatrial de tamanho moderado ou da estenose subaórtica não 
obstrutiva. Considerando a fisiopatologia e o diagnóstico da doença 
coronariana, é importante destacar a presença de shunt entre o sangue 
arterial e venoso; a presença de cianose; e as alterações na circulação após 
o nascimento2. 

Um shunt corresponde a uma comunicação anormal entre 2 câmaras 
ou vasos cardíacos, permitindo que o sangue vá de um lado para o outro. O 
desvio pode ser descrito como da esquerda para a direita, da direita para a 
esquerda ou bidirecional. A direção depende estritamente do gradiente de 
pressão pelo shunt, em que, mais comumente, o sangue passa do lado 
esquerdo do coração com alta pressão para o lado direito com baixa pressão. 
Portanto, a direção do shunt afeta o estado do fluxo sanguíneo pulmonar, que 
pode variar de normal, aumentado ou diminuído. Qualquer grande shunt da 
esquerda para a direita resulta em aumento do fluxo sanguíneo para os 
pulmões, associado à falta de ar e marcas vasculares proeminentes na 
radiografia de tórax, sobrecarga de volume do ventrículo esquerdo (VE) 
associada à dilatação da câmara e, subsequentemente, falha do coração2.  

Caso não seja tratado poderá resultar em sobrecarga pressórica na 
artéria pulmonar que, com o tempo, causará alterações estruturais 
irreversíveis na parede arterial, culminando em hipertensão pulmonar, com 
aumento da resistência vascular pulmonar e, posteriormente, na doença 
obstrutiva vascular pulmonar. A resistência vascular pulmonar elevada e fixa 
é a característica da doença obstrutiva vascular pulmonar. Quando a 
resistência vascular pulmonar se aproxima ou mesmo excede a resistência 
vascular sistêmica, a direção do shunt se torna bidirecional ou da direita para 
a esquerda, condição conhecida como síndrome de Eisenmenger2.  

Geralmente, na presença de shunt da direita para a esquerda, o 
sangue venoso pouco oxigenado se mistura com o sangue arterial altamente 
oxigenado, causando cianose. A cianose é uma descoloração azulada da 
pele e das membranas mucosas resultante da presença de 5g/dL ou mais de 
desoxihemoglobina no sangue. A presença de shunts é essencial durante a 
vida fetal, quando a placenta proporciona a troca de gases e nutrientes e os 
pulmões recebem apenas cerca de 15% do débito ventricular combinado. A 
circulação fetal é caracterizada por 4 locais de shunt: a placenta; o ducto 
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venoso, pelo qual a veia umbilical drena para a veia cava inferior; o forame 
oval dentro do septo interatrial, e o ducto arterial no qual o sangue na PA flui 
para a aorta descendente. Logo após o nascimento, a circulação placentária 
desaparece e a circulação pulmonar é estabelecida2.  

A interrupção do cordão umbilical resulta em aumento da resistência 
vascular sistêmica e fechamento do ducto venoso. A expansão pulmonar 
concomitante reduz a pressão da artéria pulmonar e da resistência vascular 
pulmonar, aumenta o fluxo sanguíneo pulmonar, o fechamento funcional do 
forame oval e o fechamento do ducto arterial patente, devido ao aumento da 
saturação arterial de oxigênio. Com a expansão pulmonar e o aumento da 
tensão alveolar de oxigênio, ocorre uma queda inicial significativa e rápida na 
resistência vascular pulmonar, decorrente principalmente do efeito 
vasodilatador do oxigênio na vasculatura pulmonar2.  

Entre 4 e 8 semanas após o nascimento, ocorre outra queda mais 
lenta na pressão da resistência vascular pulmonar e da artéria pulmonar, 
secundária a alterações na parede das arteríolas pulmonares. Muitas 
condições neonatais associadas a diferentes formas de DCC, causando 
oxigenação inadequada, podem interferir na maturação normal da arteríola 
pulmonar, resultando em hipertensão pulmonar persistente ou atraso na 
queda habitual da resistência vascular pulmonar. O canal arterial geralmente 
fecha espontaneamente nas primeiras 48 horas após o nascimento, por 
constrição do músculo liso medial. Após esse fechamento funcional, ocorre 
um fechamento anatômico, por volta das 2–3 semanas de idade, por 
alterações permanentes no endotélio e nas camadas subintimais2.  

Muitos fatores podem interferir no fechamento ductal, como oxigênio, 
maturidade do recém-nascido, níveis de prostaglandina E2 e acidose. Para 
alcançar um diagnóstico preciso de doença coronariana, mesmo em casos 
muito complexos, juntamente com um exame físico preciso, muitas 
ferramentas não invasivas e invasivas estão disponíveis. A ecocardiografia 
transtorácica (ETT) é a técnica diagnóstica de primeira linha em termos de 
informações anatômicas e funcionais das DCC, enquanto o cateterismo 
cardíaco ainda constitui o teste diagnóstico final definitivo para muitas delas. 
Na última década, devido à melhoria significativa da cardiologia 
intervencionista no tratamento de diversas formas de doença coronariana, 
uma nova abordagem de imagem passou a ser utilizada, visando a integração 
dos detalhes necessários. A ecocardiografia 3D, a tomografia 
computadorizada (TC) cardíaca e a ressonância magnética (RM) se tornaram 
de grande interesse devido à sua capacidade de gerar informações funcionais 
anatômicas e hemodinâmicas em 3D3.  

O tratamento eficaz de todo o espectro da doença coronariana é 
atualmente viável devido à melhoria nos cuidados médicos, nas intervenções 
baseadas em cateteres e nos procedimentos cirúrgicos que prolongaram a 
sobrevida e a expectativa de vida. A sobrevivência durante a infância é agora 
comum mesmo nas malformações mais complexas e letais, como a síndrome 
do coração esquerdo hipoplásico. Como consequência desses avanços, 
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ocorreram grandes mudanças demográficas, de modo que os pacientes 
adultos com doença coronariana agora superam o número de crianças, 
mesmo com formas complexas de doença coronariana4. 
 
2. EPIDEMIOLOGIA E ASPECTOS GENÉTICOS 

A DCC é uma anormalidade estrutural do coração e dos grandes 
vasos que está presente no nascimento4. É o defeito congênito mais comum, 
afetando cerca de 1% de todos os bebês, sendo resultado da perturbação do 
programa normal de desenvolvimento cardíaco5. Historicamente, a DCC tem 
sido categorizada com base em uma combinação de fenótipos anatômicos e 
fisiológicos finais, como defeitos conotruncais que afetam o septo ventricular 
e a via de saída, defeitos que levam à obstrução da saída do VE, defeitos 
resultantes de relações anormais esquerda-direita dentro do coração, 
defeitos que afetam o fluxo de entrada, como as anormalidades das válvulas 
mitral e tricúspide observadas no defeito do canal atrioventricular, e uma 
ampla gama de outros defeitos, incluindo defeitos isolados do septo atrial ou 
ventricular6.  

Aproximadamente um terço dos pacientes têm doença categorizada 
como grave – correspondente a corações univentriculares, heterotaxia, 
defeitos conotruncais, defeitos do canal atrioventricular, retorno venoso 
pulmonar anômalo total, obstrução da saída ventricular esquerda e direita, 
exceto estenose pulmonar valvar isolada – e requerem intervenção no 
primeiro ano de vida7. Apesar do progresso nos tratamentos médicos e 
cirúrgicos, a DCC continua a ser a principal causa de mortalidade por defeitos 
congênitos no mundo desenvolvido. Além disso, entre as populações mais 
pobres do mundo, ela tem uma contribuição maior para os anos de vida 
ajustados por incapacidade associados às doenças cardiovasculares do que 
a doença cardíaca isquêmica ou o acidente vascular cerebral8.  

A história natural da DCC grave foi alterada pelo desempenho do 
primeiro procedimento de shunt sistêmico para artéria pulmonar, realizado 
por Helen Taussig, Vivien Thomas e Alfred Blalock9. Desde então, uma 
condição quase letal se tornou progressivamente mais acessível por meio de 
uma combinação de intervenções cirúrgicas. Atualmente, os pacientes nos 
países desenvolvidos submetidos à cirurgia coronariana, incluindo aqueles 
com DCC complexa, têm uma sobrevida em 10 anos superior a 80%4. Isso 
resultou em uma população cada vez maior de adultos que convivem com 
DCC, sendo que agora há mais pessoas com idade superior a 18 anos com 
a condição do que crianças10.  

Embora o manejo hemodinâmico da DCC tenha melhorado, muitos 
pacientes apresentam comorbidades cardíacas e extracardíacas 
significativas que afetam sua qualidade de vida. Pacientes com DCC 
reparada ou paliada correm risco de desenvolver arritmias e disfunção 
miocárdica. Além disso, 13,6% apresentam malformações estruturais 
extracardíacas associadas, em comparação com 7% na população controle. 
O maior impacto na qualidade de vida em pacientes com DCC advém das 
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deficiências de desenvolvimento neurológico associadas. a prevalência de 
deficiências de desenvolvimento neurológico na população com DCC varia 
de 10% em pacientes com DCC leve a mais de 50% em pacientes com DCC 
grave que necessitam de cirurgia durante a infância11.  

As causas subjacentes da DCC permanecem pouco compreendidas 
e, embora tenha sido há muito tempo relacionada a contribuições genéticas 
e ambientais, sua epidemiologia aponta para a genética que contribui para a 
maioria das doenças coronarianas. A incidência global de DCC tem sido 
estável em 0,8% a 1,1% dos nascidos vivos, com pequenas alterações na 
incidência de DCC atribuíveis a melhores métodos de diagnóstico, como o 
aumento da detecção de pequenos defeitos septais por meio da 
ecocardiografia12,13.  

Embora haja pouca evidência de variação temporal ou geográfica na 
incidência geral para sugerir um gatilho ambiental, existem pequenas 
diferenças nos tipos de DCC observados em diferentes populações, como o 
aumento do número de lesões de saída ventricular esquerda entre crianças 
brancas em comparação com um aumento na obstrução ventricular direita 
entre crianças chinesas, o que sugere contribuições genéticas específicas da 
população14. As evidências que apoiam a contribuição genética para a DCC 
podem ser obtidas de diversas fontes. Há maior concordância em gêmeos 
monozigóticos do que dizigóticos15 embora haja evidências de que a 
gemelaridade em si aumenta o risco de DCC16,17. 

O risco de recorrência de formas relacionadas de DCC entre irmãos 
é elevado, variando de 3,4 para defeitos do septo atrial para 79,1 para 
heterotaxia de acordo com estudo de coorte realizado por Øyen et al18. Há 
um risco menor, mas ainda significativamente aumentado, de recorrência de 
DCC discordante19. Além disso, foram descritas formas mendelianas raras de 
DCC correspondendo a uma pequena fração de todos os casos, que incluem 
defeitos do septo atrial20, heterotaxia21, prolapso grave da válvula mitral22,23, 
e válvula aórtica bicúspide24. O aumento da incidência de DCC em 
populações com altos níveis de consanguinidade sugere um papel para 
contribuições genéticas recessivas25.  

Curiosamente, uma grande fração da DCC, especialmente em 
indivíduos gravemente afetados, ocorre em famílias sem outro histórico de 
DCC. Isso sugere a possibilidade de que uma fração desses casos é 
atribuível a eventos genéticos de novo, incluindo anormalidades 
cromossômicas, variantes com menor número de cópias e mutações 
pontuais. A gravidade da DCC nesses casos provavelmente prejudicará a 
aptidão reprodutiva, limitando a transmissão dessas mutações de grande 
efeito e sendo responsável pela ausência de linhagens estendidas que 
apoiam modos dominantes de transmissão. Coletivamente, esses achados 
apontam para uma importante contribuição genética para a DCC26. 

Esses dados observacionais não permitem saber se a DCC em 
indivíduos individuais é atribuível a loci únicos com grande efeito, alguns loci 
com interações epistáticas ou aditivas, efeitos poligênicos de muitos loci ou 
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várias combinações desses modelos juntos. Além disso, a possibilidade de 
interação gene-ambiente é uma consideração importante. É provável que o 
agregado das contribuições genéticas para a DCC não apenas esteja 
subjacente à DCC estrutural, mas também seja um dos principais 
contribuintes para as comorbidades, incluindo insuficiência cardíaca, arritmia, 
resultados neurocognitivos e até mesmo para a observação de que as taxas 
de câncer são mais altas em adultos acometidos26. 
 
3. PRINCIPAIS DESAFIOS 

Conforme mencionado, a inovação contínua no diagnóstico e 
monitoramento com técnicas avançadas de imagem, biomarcadores e 
dispositivos, o refinamento das intervenções percutâneas e cirúrgicas, a 
melhor organização dos cuidados e a pesquisa clínica nas últimas décadas 
mudaram o panorama dos adultos com DCC. Com isso, uma nova população, 
pacientes adultos com doença coronariana, surgiu. Porém, o curso clínico de 
adultos com DCC parece estar associado a muitas sequelas tardias. 
Hipertensão pulmonar, endocardite, arritmias, incluindo morte súbita e 
insuficiência cardíaca, são alguns exemplos de complicações 
frequentemente fatais que preocupam pacientes e profissionais de da saúde. 
Um grande número de pacientes necessita de reoperações, com aumento 
adicional da mortalidade e morbidade27. 

A DCC tem um grande impacto na vida profissional de homens e 
mulheres, mas seu impacto na participação no trabalho parece ser maior nos 
homens, que com mais frequência são desempregados ou trabalham por 
tempo parcial em comparação com a população em geral28. Limitações 
físicas, deficiências cognitivas, ambição reduzida, traços de personalidade e 
até discriminação no trabalho podem desempenhar um papel. A atenção a 
essas questões tem aumentado, pois a participação no trabalho é 
considerada importante para a qualidade de vida desses indivíduos29.  

Outras restrições comuns são as dificuldades em receber pedidos de 
seguros e hipotecas. Essas limitações parecem não estar relacionadas a 
fatores clínicos prognósticos, como gravidade do defeito e fração de ejeção 
do ventrículo esquerdo. Melhorias no conhecimento sobre DCC entre os 
serviços médicos das companhias de seguros e maior transparência do 
processo de solicitação de seguro podem facilitar essas barreiras na vida 
diária de pacientes adultos30. Um subgrupo específico de adultos com DCC 
são aqueles com síndrome de Down. O subdiagnóstico de DCC e valvular é 
comum31. A avaliação clínica é desafiada por dificuldades no diagnóstico, por 
exemplo, diferentes valores normais das dimensões ventriculares esquerdas 
e diferentes respostas ao teste de exercício, provavelmente relacionadas ao 
estilo de vida sedentário. Isso desafia o cuidado de adultos com 
comprometimento intelectual28.  

O envelhecimento da população com DCC também traz novos 
desafios. Dado que muitos pacientes são propensos a sequelas residuais, a 
vigilância ao longo da vida é essencial. Por isso, o primeiro de muitos desafios 
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é otimizar a transição de pacientes com DCC da cardiologia pediátrica para a 
cardiologia adulta, para evitar perdas de acompanhamento e garantir que 
haja cardiologistas especializados suficientes para cuidar dessa população 
de pacientes em expansão. Outro desafio importante é a ampliação do 
conhecimento sobre complicações e comorbidades em longo prazo. São 
necessários maiores esforços para obter uma maior compreensão sobre 
como prevenir e como tratar estas complicações. Além disso, à medida que 
as pacientes atingem a idade reprodutiva, o planeamento familiar se torna 
ainda mais importante e a investigação sobre os riscos e a gestão da gravidez 
deve ser ampliada. Para melhorar o bem-estar e a vida social dos adultos 
com DCC, devem ser feitos esforços para melhorar a empregabilidade e a 
segurabilidade33. 
 
4. COMPLICAÇÕES TARDIAS  

Como o tratamento cirúrgico (precoce) raramente é curativo, muitos 
adultos com DCC apresentam complicações tardias, incluindo arritmias, 
insuficiência cardíaca, endocardite, hipertensão pulmonar e necessidade de 
(re)intervenções. O acompanhamento regular desses pacientes deve se 
concentrar nos sinais precoces das complicações, no diagnóstico e 
tratamento precoces e na educação para a prevenção34,35.  
 
4.1 INSUFICIÊNCIA CARDÍACA  

A insuficiência cardíaca (IC) é comum na DCC. Em pacientes de 
Fontan, a prevalência de IC é estimada em 10% a 20% logo após a conclusão 
e 40% a 50% na idade adulta36. Os mecanismos fisiopatológicos precedentes 
são principalmente disfunção ventricular sistólica ou diastólica, disfunção 
valvar e elevação da resistência vascular pulmonar, levando à sobrecarga de 
fluidos. A terapia médica é agora adaptada com base nesses mecanismos 
fisiopatológicos, embora muitas vezes não seja completamente 
compreendida. A ativação do sistema renina-angiotensina-aldosterona, por 
exemplo, pode não ser o contribuinte fisiopatológico dominante nesse caso37.  

O benefício dos agentes β-bloqueadores é incerto, especialmente por 
causa de a redução da frequência cardíaca e do débito cardíaco, que é menos 
tolerada em pacientes com fisiologia de ventrículo único. Pacientes com 
ventrículo direito sistêmico encontram dificuldades semelhantes no 
tratamento dos sintomas de IC. O tratamento com bloqueadores dos 
receptores da angiotensina nos pacientes com ventrículo direito sistêmico só 
pode oferecer benefício caso eles apresentem ativação neuro-hormonal, pois 
a deterioração também pode ser consequência de procedimentos de 
redirecionamento atrial, que causam falha no acoplamento atrioventricular e 
consequente incapacidade de aumentar o volume sistólico com exercício. A 
insuficiência da válvula tricúspide (sistêmica) também costuma ser um 
componente importante no desenvolvimento de IC. A pesquisa nessa área, 
no entanto, é muitas vezes limitada pelo baixo número de pacientes, 
desfechos inadequados, como ecocardiografia, e curto seguimento38. 
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 A IC esquerda também é muito comum, devido às muitas lesões 
diferentes do lado esquerdo, cianose prévia, danos colaterais durante cirurgia 
cardíaca e hipertensão arterial. O tratamento e o reconhecimento precoce são 
de extrema importância, pois a IC leva a sintomas incapacitantes e a um mau 
prognóstico, sendo a causa mais comum de morte. Porém, na última década, 
o número de pacientes com DCC e IC incluídos em ensaios clínicos aumentou 
e foram desenvolvidas diretrizes específicas39.  
 
4.2 ARRITMIAS  

As arritmias são as complicações de longo prazo mais frequentes na 
população com DCC, sendo a principal causa de morbidade e mortalidade na 
fase adulta. Adultos com DCC podem apresentar diversas arritmias 
diferentes. Vias acessórias estão presentes em cerca de 20% dos pacientes 
com anomalia de Ebstein40. A taquicardia reentrante intra-atrial é o 
mecanismo mais comum de arritmia na população com DCC. Essas arritmias 
causam sintomas debilitantes, mesmo que a frequência ventricular esteja 
bem controlada. A condução 1:1 pode causar hipotensão, síncope e até 
parada cardíaca41. 

A fibrilação atrial é, em sua maioria, resultado do estresse 
hemodinâmico no átrio, e as lesões associadas mais comuns são estenose 
aórtica, malformações da valva mitral e ventrículo único não reparado42. A 
incidência dessas arritmias, associadas à gravidade do defeito, ocorre com 
frequência no pós-operatório e a incidência geralmente aumenta à medida 
que o paciente envelhece. Arritmias ventriculares graves são raras entre 
pacientes com DCC durante as primeiras 2 décadas de vida, mas quando a 
idade adulta chega, a taquicardia ventricular e a morte súbita se tornam um 
risco grave associado à ventriculotomia, a certos defeitos do septo ventricular, 
à gravidade do defeito, à tetralogia de Fallot, e à disfunção ventricular grave. 
Vários modelos de risco foram desenvolvidos43,44.  

A disfunção do nódulo sinoatrial também é um distúrbio comum em 
adultos com DCC, causada por síndromes de isomeria com nódulos sinoatrial 
ausentes ou duplos ou por trauma cirúrgico direto na artéria durante 
procedimentos cirúrgicos, como Mustard, Senning, Glenn e Fontan. 
Sintomas, baixas frequências de repouso ou pausas superiores a 3 segundos 
são indicações padrão para terapia de estimulação. Da mesma forma, a 
terapia com marcapasso é indicada para bloqueio atrioventricular na DCC, 
causado pelo deslocamento do nó atrioventricular na transposição 
congenitamente corrigida das grandes artérias e comunicação interatrial 
centricular ou devido ao estresse mecânico ou hipóxico em procedimentos 
cirúrgicos e intervencionistas45.  

A carga das arritmias e bradicardias é alta. Na tetralogia de Fallot, por 
exemplo, até um terço dos pacientes com tetralogia reparada desenvolvem 
taquiarritmias atriais sintomáticas na idade adulta, 10% desenvolvem 
arritmias ventriculares de alto grau e 5% dos pacientes de Fallot necessitam 
de implante de marcapasso para aquisição cirúrgica bloqueio atrioventricular 
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ou disfunção do nó sinusal. Após reparos de Senning ou Mustard para 
transposição das grandes artérias, ocorre perda do ritmo sinusal em 60% dos 
pacientes no período de 20 anos após a cirurgia. A prevenção, por sua vez, 
é tentada com maiores refinamentos nas estratégias cirúrgicas, o que 
resultou em reduções promissoras na incidência de arritmias. Ao lado da 
terapia medicamentosa e com marcapasso, a ablação por cateter e 
raramente a intervenção cirúrgica são oportunidades de tratamento46,47. 
 
4.3 HIPERTENSÃO ARTERIAL PULMONAR  

A hipertensão arterial pulmonar (HAP) é causada principalmente por 
shunt intracardíaco da esquerda para a direita, levando à sobrecarga de 
volume pulmonar. O aumento da carga de volume e pressão pode causar 
disfunção endotelial irreversível e resistência vascular pulmonar elevada, 
resultando na reversão do shunt da esquerda para a direita, levando à 
cianose central, uma condição descrita pela primeira vez por Victor 
Eisenmenger em 1897. A HAP na doença coronariana é estratificada. em 4 
categorias de acordo com uma classificação clínica48:  

 síndrome de Eisenmenger;  

 HAP associada a shunts sistêmico-pulmonares prevalentes;  

 HAP com defeitos pequenos/coincidentes; e  

 HAP após correção do defeito.  
A HAP após correção do defeito é a categoria de pacientes mais 

frequentemente observada. A prevalência da HAP é estimada em 3,2% em 
adultos nascidos com shunt sistêmico-pulmonar e 100 por milhão na 
população adulta em geral49. A prevalência da HAP aumenta com a idade, de 
2,5% abaixo dos 30 anos para 35% nos mais velhos. A prevalência da 
síndrome de Eisenmenger é estimada em 4% nos principais centros 
terciários. Quase todos os pacientes com DCC e HAP são sintomáticos, com 
metade deles na classificação 3 ou 4 da New York Heart Association50.  

As possíveis intervenções farmacêuticas foram ampliadas com a 
terapia hoje comprovada para reduzir a mortalidade e a morbidade. O 
agonista do receptor de prostaciclina oral (Selexipag) é o mais recente tipo 
de tratamento48,51. Porém, a sobrevivência dos pacientes de Eisenmenger 
ainda registra melhorias limitadas ao longo do tempo52. Dado o mau resultado 
e o curso incapacitante da HAP, tem havido muito interesse para detectar a 
fase inicial da HAP. Entre os pacientes com shunts abertos e fechados, a 
prevalência de suspeita de resistência vascular pulmonar precoce é de 21%, 
identificada por ecocardiografia de esforço usando o teste Master 2-step53. 

Embora os estudos clínicos com Bosentan tenham mostrado uma 
redução na resistência vascular pulmonar dinâmica, o benefício clínico do 
tratamento precoce não foi demonstrado até o momento54. Pacientes de 
Fontan não têm hipertensão pulmonar, mas podem sofrer de forma 
semelhante de resistência vascular pulmonar relativamente aumentada, o 
que afeta seu desempenho clínico e prognóstico. Vários ensaios com 
medicamentos para HAP foram realizados em pacientes de Fontan, com 
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resultados mistos sobre melhora na capacidade de exercício, no tempo de 
exercício e na classe funcional55,56.  

Com as melhorias nos cuidados, prevê-se que a prevalência de HAP 
em adultos com DCC continuam a diminuir, pois agora muitos shunts são 
fechados por meios cirúrgicos ou intervencionistas antes que a doença 
vascular pulmonar possa se desenvolver. Porém, os pacientes que já 
receberam shunt continuam em risco de desenvolver HAP, especialmente 
acima dos 50 anos de idade57.  
 
4.4 ENDOCARDITE  

Na população em geral, a incidência de endocardite infecciosa 
permaneceu inalterada nas últimas 4 décadas58,59. Mas, entre adultos com 
DCC com o aumento da população e a implantação de alvos adicionais para 
infecções, como shunts, condutos e próteses, a incidência tem aumentado. 
Em um grande centro em Lyon, França, ocorriam 3,5 casos por ano antes de 
1990, aumentando para 6 por ano após 1990. Atualmente, a incidência de 
endocardite infecciosa em pacientes com DCC varia entre 1,4 e 11,5 casos 
por 1.000 pacientes-ano60. 

As complicações mais frequentes da endocardite infecciosa são 
aumento da regurgitação valvar (30%), IC (23%) e êmbolos sistêmicos 
(20%)61. Por outro lado, a endocardite nas válvulas Melody parece levar à 
obstrução da válvula artificial. A taxa de complicações e mortalidade precoce 
associada à endocardite infecciosa em pacientes com DCC mostrou um 
declínio de 9% para cerca de 7% nas últimas 2 décadas, possivelmente como 
resultado de melhores diagnósticos, incluindo ecocardiografia, tomografia 
computadorizada e tomografia por emissão de pósitrons, tratamento cirúrgico 
mais precoce e eficiente em 20% dos casos e melhor manejo antibiótico62,63. 
Os estreptococos continuam sendo os organismos causadores mais comuns, 
seguidos pelas espécies de estafilococos e pela Propionibacterium acnes. O 
foco principal deve ser a prevenção, com atenção à educação, vigilância 
odontológica e prevenção de infecções de pele63.  
 
4.5 COMORBIDADES  

Idosos com DCC pode desenvolver doença cardiovascular adquirida, 
como hipertensão, hiperlipidemia e diabetes mellitus. Isso pode ter um 
impacto adicional no substrato miocárdico anormal, na fisiologia e na 
anatomia, aumentando o risco de disfunção ventricular, distúrbios do ritmo e 
IC64. É necessária uma atenção crescente à prevenção, uma vez que quase 
80% de todos os adultos com DCC já têm pelo menos pelo menos 1 fator de 
risco cardiovascular65.  

A hipertensão, já altamente prevalente na população geral, parece 
estar ainda mais presente em pacientes com DCC, especialmente do sexo 
masculino, naqueles com coarctação reparada e em indivíduos com doença 
renal associada à doença coronariana cianótica. Obesidade relacionada à 
hipertensão, resistência à insulina e dislipidemia se tornou um problema 
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crescente na população com DCC, com prevalência de 54% de pacientes 
com índice de massa corporal >25 kg/m2 e 20% com índice de massa 
corporal >30 kg/m264.No Quebec Congenital Heart Disease Database, a 
dislipidemia foi relatada em 27% dos pacientes com mais de 65 anos de 
idade66. 

O diabetes mellitus é tão comum quanto na população em geral, mas 
um metabolismo anormal da glicose pareceu ser altamente prevalente (44%) 
em uma coorte consecutiva de 205 adultos (idade média de 24 anos) com 
DCC complexa. Algum grau de insuficiência renal estava presente em quase 
metade dos pacientes67. É incerto se as malignidades são uma ameaça futura 
para adultos com DCC devido à radiação excessiva no período altamente 
suscetível da infância, por exemplo, quase 33 mSv tem sido utilizado em 
crianças com atresia tricúspide. Porém, resultados conflitantes foram 
publicados. O grupo de Toronto não detectou excesso de câncer em 4.000 
pacientes com pelo menos 1 cateterismo, enquanto um estudo israelense 
encontrou um risco excessivo de câncer, sendo o linfoma e o melanoma os 
mais comuns. Melhores equipamentos e métodos de prevenção podem 
reduzir a exposição à radiação e o risco subsequente de câncer68,69. 

Sinais de depressão (em 9% dos pacientes) e ansiedade (27%) foram 
considerados comuns em uma população adolescente relativamente 
saudável com DCC. A maior conscientização, o encaminhamento adequado 
ou a inclusão de um profissional de saúde mental na equipe de cuidados de 
DCC para o tratamento e a prevenção podem melhorar a qualidade de vida 
dos adultos acometidos70.  
 
5. DIAGNÓSTICO 
 
5.1 ECOCARDIOGRAFIA  

A ecocardiografia fetal trouxe um enorme progresso no diagnóstico 
pré-natal de DCC, permitindo melhor aconselhamento dos pais, orientando o 
momento e o local ideal do parto, além do planejamento e da consulta 
adequados entre o cardiologista e o neonatologista. Também facilitou o 
diagnóstico preciso e o manejo de arritmias fetais, servindo como técnica de 
orientação de imagem para intervenções como dilatação de válvulas in utero, 
aliviando uma obstrução grave na tentativa de estimular o crescimento de 
ventrículos hipoplásicos71.  

Desde a introdução da ecocardiografia fetal, o resultado dos 
pacientes recém-nascidos foi aprimorado72. A ecocardiografia transtorácica e 
transesofágica melhorou a qualidade de imagem. Novas técnicas de eco 
foram introduzidas, como imagens Doppler teciduais e análise de 
deformação, e aguardam validação em larga escala em pacientes com 
DCC73. A ecocardiografia tridimensional (3D) permite o cálculo de volumes 
ventriculares comparáveis às medições de ressonância magnética 
cardiovascular (RMC)74. Também é necessário orientar intervenções 
cardíacas como fechamentos de defeitos no septo atrial, fechamento de 



 

 

80 Editora Epitaya | Rio de Janeiro-RJ | ISBN 978-65-94431-47-9 | 2024 

Perspectivas e avanços no tratamento das doenças cardíacas congênitas  
 

vazamentos paravalvares e dilatação valvar75. Um método considerado 
promissor é a fusão de imagens ecocardiográficas e fluoroscópicas de raios 
X no laboratório de cateterismo, aparentemente superior na maioria dos 
casos, com algumas reduções no tempo de fluoroscopia e na dose de 
radiação76. 
 
5.2 RESSONÂNCIA MAGNÉTICA CARDIOVASCULAR  

A RMC surgiu nas últimas décadas como uma modalidade de 
imagem alternativa, complementar e frequentemente superior para a 
investigação da anatomia e função no paciente com DCC. Tem muitas 
vantagens sobre outras modalidades de imagem, pois não é limitada por 
janelas acústicas deficientes, nem requer agentes de contraste iodados ou 
envolve exposição à radiação ionizante. Imagens rápidas e de alta resolução 
de anatomia complexa e avaliação quantitativa precisa da fisiologia e função 
se tornaram possíveis devido aos avanços em hardware e software, incluindo 
design de bobinas, gradientes mais rápidos, novas sequências de pulso e 
técnicas de reconstrução de imagem mais rápidas73,77.  

Diversas técnicas podem ser utilizadas, como cine RMC, imagem 
spin-eco, quantificação de fluxo, angiografia 3D com gadolínio, imagem de 
perfusão e viabilidade miocárdica. Com essas técnicas, uma melhor 
compreensão da anatomia e da função pode ser obtida73,77. Uma grande 
quantidade de novos dados se torna disponível com o fluxo RMC 3D, com 
informações sobre padrões de fluxo, tensão de cisalhamento na parede e 
perda de energia em diversas condições clínicas, como válvula aórtica 
bicúspide, pacientes pós-coarctação e aqueles com circulação de Fontan78. 
 
5.3 OUTRAS MODALIDADES DE IMAGEM  

Semelhante à RMC, a tomografia computadorizada surgiu como uma 
ferramenta útil para avaliar estruturas extracardíacas, como dimensões da 
aorta, anatomia intracardíaca, anatomia da artéria coronária e função 
miocárdica, no adulto com DCC, com redução na dose de radiação79,80. A 
tomografia por emissão de pósitrons, por sua vez, tem sido pesuqisada há 
muitos anos, permitindo imagens in vivo de processos metabólicos, 
fisiológicos e patológicos. Evoluiu para um exame de imagem clinicamente 
indispensável, por exemplo, para o prognóstico de pacientes com HAP 
idiopática, na avaliação de novas terapias para HAP, mas também para a 
detecção de inflamação em pacientes com suspeita de endocardite81,82.  

A angiotomografia coronariana híbrida fundida e a tomografia por 
emissão de pósitrons – imagens de perfusão miocárdica podem fornecer 
informações adicionais para o manejo de pacientes com anomalias 
complexas das artérias coronárias, além de dados sobre a morfologia e 
perfusões miocárdicas quantitativas83. As próximas técnicas são a impressão 
3D, na qual dados de tomografia computadorizada ou RMC podem ser 
usados para reconstruir o coração e os vasos. Esses modelos podem ser 
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usados para visualizar com precisão anatomia complexa, planejar 
procedimentos cirúrgicos e ensinar alunos e pacientes84.  

Outra técnica promissora é a holografia digital em tempo real gerada 
por computador. Como as imagens 3D atuais são deslocadas como um único 
plano em uma tela bidimensional, isso impede a interação direta e dificulta a 
percepção da profundidade e das relações espaciais. Essas limitações 
podem ser superadas com a criação de hologramas dinâmicos em cores 3D 
em tempo real, facilitando a intervenção do cardiologista e do cirurgião 
cardíaco na exploração da anatomia exata85. 
 
5.4 BIOMARCADORES  

Os biomarcadores estão se tornando cada vez mais utilizados à 
medida que os médicos começam a reconhecer o significado diagnóstico e 
prognóstico em pacientes com DCC. O BNP (peptídeo natriurético cerebral), 
um hormônio cardíaco secretado pelos miócitos cardíacos, responde ao 
estresse da parede ventricular secundário à sobrecarga de volume e pressão. 
Seus efeitos diuréticos, natriuréticos e vasodilatadores aliviam os efeitos 
prejudiciais da IC. Os valores de BNP estão elevados na maioria dos adultos 
com DCC complexa, mas as conclusões para pacientes individuais ainda 
devem ser tiradas com cautela, pois os valores desse marcador diferem 
amplamente86. 

As troponinas, por sua vez, são biomarcadores altamente específicos 
de dano miocárdico, usadas para identificar infarto do miocárdio. Porém, 
podem ser liberados em pacientes com IC crônica e hipertensão pulmonar, 
ou seja, foi encontrada uma relação inversa entre nível de troponina e 
sobrevida em pacientes com hipertensão pulmonar por DCC87. A supressão 
de tumorigenicidade 2 (ST2) é outro biomarcador promissor de fibrose 
miocárdica e remodelamento na IC, frequentemente expresso em resposta 
ao estresse miocárdico, podendo, com isso, servir como um biomarcador útil 
em pacientes com ICC aguda e crônica88. Outros biomarcadores promissores 
são galectina, procalcitonina, fator de diferenciação de crescimento 15, 
adrenomodulina e cistatina C89. Embora a posição exata dos biomarcadores 
ainda precise ser determinada, eles serão em breve incorporados na prática 
clínica diária para estratificação de risco e otimização de regimes 
terapêuticos90. 
 
6. INTERVENÇÕES  
 
6.1 MEDICAÇÃO  

Nas últimas décadas, várias pesquisas foram realizadas para avaliar 
o benefício de intervenções farmacêuticas em pacientes com DCC. 
Populações específicas têm sido cada vez mais estudadas, a exemplo dos 
estudos com agentes β-bloqueadores e inibidores da enzima conversora de 
angiotensina/bloqueadores dos receptores de angiotensina realizados em 
pacientes com ventrículo direito sistêmico, embora com achados mistos. A 



 

 

82 Editora Epitaya | Rio de Janeiro-RJ | ISBN 978-65-94431-47-9 | 2024 

Perspectivas e avanços no tratamento das doenças cardíacas congênitas  
 

realização desses ensaios disseminou não apenas mais conhecimento sobre 
os benefícios de medicamentos específicos, mas também resultou em melhor 
compreensão da fisiopatologia91.  

Nos casos de HAP, muitos ensaios foram realizados com o objetivo 
de analisar parâmetros clínicos e hemodinâmicos, biomarcadores, qualidade 
de vida e, mais recentemente, eventos clínicos, incluindo mortalidade. 
Bosentana, sildenafil, riocugate e prostaciclina são intervenções 
farmacêuticas com benefícios no tratamento da HAP que mudaram o 
prognóstico de, por exemplo, pacientes de Eisenmenger92,93. Outros 
fármacos estudados na DCC são a rosuvastatina na progressão da estenose 
aórtica94, ramipril na função ventricular direita em Fallot95, bosentana na 
capacidade de exercício em pacientes de Fontan55 e losartana na síndrome 
de Marfan96.  
 
6.2 PROCEDIMENTOS BASEADOS EM CATETER  

Por muito tempo, a cirurgia tem sido o principal método de tratamento 
de pacientes com DCC. Com o desenvolvimento das técnicas de cateter, as 
intervenções percutâneas substituíram algumas formas de cirurgia, mas 
também ampliaram as opções terapêutica. O fechamento percutâneo da 
comunicação interatrial tipo 2, por exemplo, se tornou o tratamento de 
escolha, com exceção de defeitos grandes ou posicionados excentricamente 
que exigem procedimento cirúrgico. As técnicas e os dispositivos disponíveis 
avançaram rapidamente desde que Mills & King97 relataram o primeiro 
fechamento transcateter de um defeito do septo atrial tipo 2 em humanos em 
1976. 

Vários dispositivos foram desenvolvidos e testados quanto à sua taxa 
de fechamento, segurança geral, facilidade de implantação, recuperabilidade 
e capacidade de fechar grandes defeitos. A erosão da aorta é uma das 
principais preocupações atualmente98. O fechamento cirúrgico da 
persistência do canal arterial tem sido realizado há mais de 60 anos. O 
fechamento transcateter de um canal arterial patente foi introduzido em 1967 
e se tornou o tratamento de escolha para a maioria dos canais arteriais 
patente após o período neonatal99. A embolização transcateter, por sua vez, 
é o tratamento eleito para colaterais aortopulmonares, fístulas arteriovenosas 
pulmonares, colaterais venosas e coronárias e fístulas arteriais, substituindo 
a intervenção cirúrgica na maioria dos casos100.  

As tentativas percutâneas de fechar defeitos se expandiram para 
todos os tipos de defeitos do septo ventricular, mas esses resultados têm sido 
menos bem-sucedidos101. A valvoplastia com balão para estenose da válvula 
aórtica e pulmonar é viável somente se não houver calcificação. Nos últimos 
10 anos, grandes avanços foram realizados com a implantação percutânea 
de válvulas artificiais na posição da válvula pulmonar, limitando o número de 
operações necessárias ao longo da vida de pacientes com condutos 
ventrículo direito-artéria pulmonar102.  
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Desenvolvimentos adicionais foram implantados em procedimentos 
híbridos combinando substituição da via de saída do ventrículo direito com 
implante de stent de ramo híbrido na artéria pulmonar103. Mudanças técnicas 
e iniciativas de conscientização reduziram a dose de radiação em pacientes 
com DCC submetidos a cateterismo cardíaco, reduzindo a quantidade de 
intervenções relacionadas ao cateter104.  
 
6.3 DISPOSITIVOS  

A introdução de dispositivos cardíacos com capacidade de restaurar 
o ritmo cardíaco em caso de arritmias potencialmente fatais teve um grande 
impacto nas possibilidades de tratamento de pacientes com DCC. Uma das 
primeiras análises sobre o resultado de desfibriladores cardíacos internos em 
pacientes de Fallot foi realizada em 2008. Nesse estudo multicêntrico, foram 
determinados fatores de risco clínicos para choque apropriado e desenvolvido 
um modelo de risco que, posteriormente, se tornou amplamente adotado, 
causando um grande impacto no tratamento desses pacientes43.  

Como a morte súbita não se limita aos pacientes de Fallot, pois pode 
ocorrer em todos os tipos de doença coronariana, mesmo naqueles com 
lesão leve, permanece uma grande necessidade de mais estudos 
prospectivos, assim como um acompanhamento contínuo de todos os adultos 
com DCC105. Embora os efeitos benéficos cumulativos sejam pequenos – 
provavelmente maiores em pacientes com DCCdo que em pacientes com 
doença cardíaca adquirida –, as altas taxas de choques inapropriados e 
complicações exigem uma avaliação caso a caso dos custos e benefícios106. 
A terapia de ressincronização cardíaca é uma terapia estabelecida em 
pacientes com doença cardíaca adquirida e IC medicamente refratária. 
Embora essa terapia tenha sido relatada como eficaz em pequenas séries de 
pacientes com DCC e no manejo perioperatório, as diretrizes da ESC não 
forneceram recomendações específicas107.  

Apesar de todos os esforços com terapia médica, de 
ressincronização cardíaca e cardioversores/desfibriladores implantáveis, a IC 
continua tendo um prognóstico ruim. O número de corações doados para 
realizar transplantes cardíacos nesses pacientes permanece baixo e 
inadequado. Na última década, o suporte circulatório mecânico com 
dispositivos de assistência ventricular evoluiu rapidamente. Dispositivos de 
assistência ventricular auxiliam e apoiam a circulação, sendo utilizados cada 
vez mais em pacientes com IC avançada. Estes dispositivos podem agora ser 
utilizados como ponte para o transplante cardíaco, na determinação da 
elegibilidade do transplante, como terapia de destino ou como ponte para a 
recuperação. Várias bombas foram desenvolvidas atualmente com a terceira 
geração de dispositivos para suporte de ventrículo único e para dispositivos 
de suporte biventricular, como o dispositivo paracorpóreo e o coração artificial 
total108.  

A porcentagem de pacientes com DCC submetidos à cirurgia de 
transplante cardíaco está bem abaixo de 5% da população transplantada. O 
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resultado inicial em pacientes com DCC é pior em comparação com outros 
grupos de pacientes transplantados, com maior risco de falência do enxerto 
e risco 2 vezes maior de mortalidade. Porém, a sobrevivência a longo prazo 
após o transplante é melhor em pacientes com DCC em comparação com 
pacientes com outros diagnósticos pré-transplante109. Embora o uso de 
dispositivos de assistência e o transplante cardíaco para pacientes com DCC 
ainda sejam limitados, são métodos em rápida evolução e altamente 
relevantes para o tratamento de acometidos110. 
 
6.4 CIRURGIA  

A primeira ligadura bem-sucedida de um canal arterial patente foi 
realizada em 1938, sendo o reparo intracardíaco praticado em larga escala 
após o desenvolvimento da tecnologia de circulação extracorpórea na década 
de 1950. A possibilidade de hipotermia profunda com parada circulatória na 
década de 1970 tornou a cirurgia cardíaca reconhecida na redução da 
morbimortalidade de pacientes nascidos com DCC111,112.  

Métodos, como a abordagem da cirurgia da raiz da aorta, por 
exemplo, mudaram nos últimos anos. Inicialmente, a substituição total da raiz 
por conduto valvulado era o procedimento de escolha para pacientes com raiz 
aórtica dilatada, independentemente da função da válvula aórtica. A cirurgia 
restaura a função da válvula aórtica e elimina o risco de dissecção da raiz da 
aorta, mas apresenta riscos tromboembólicos e hemorrágicos a longo prazo. 
Desde o início desse século, a substituição radicular poupadora de válvula 
tem apresentado resultados satisfatórios a curto e longo prazo. O método 
reduz riscos de sangramento, mas a presenta um pequeno risco de 
regurgitação aórtica grave, necessitando de reoperação subsequente com 
uma incidência de cerca de 1,3% ao ano111,112. Recentemente, uma 
abordagem preventiva foi desenvolvida usando um suporte externo 
personalizado da raiz da aorta com uma manga de malha, diminuindo assim 
a formação de aneurismas nesses pacientes113.  
 
7. OUTROS ASPECTOS RELEVANTES NA DCC 
 
7.1 GRAVIDEZ  

Com base em número limitado de casos foi possível constatar que 
mulheres com DCC corriam risco de mortalidade e morbilidade materna, 
sendo Eisenmenger e IC considerados os principais fatores de risco114. 
Paralelamente às diretrizes115–117, a investigação clínica desenvolveu 
modelos para avaliar o risco de complicações maternas e neonatais. O estudo 
CARPREG118, um estudo multicêntrico prospectivo sobre resultados de 
gravidez em mulheres com doença cardíaca, por exemplo, relatou uma taxa 
de complicações de 13%, como edema pulmonar, arritmias, acidente vascular 
cerebral e morte cardíaca. Em 20% das pacientes, ocorreram complicações 
neonatais importantes. O escore de risco desenvolvido foi o primeiro a 
adicionar avaliação clínica sobre o resultado da gravidez.  
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Posteriormente, outros escores de risco foram disponibilizados119,120. 
Válvulas mecânicas, função prejudicada do ventrículo e obstrução grave 
foram identificadas como determinantes adicionais de complicações. Um 
obstáculo clínico contínuo continua sendo o manejo da anticoagulação em 
mulheres com válvulas mecânicas. Até o momento, não existe uma estratégia 
de anticoagulação ideal, com todos os regimes apresentando seus riscos e 
benefícios para a mãe e o feto. Como a maioria das mulheres com DCC 
considera engravidar, atualmente recomenda-se que elas sejam atendidas 
em centros médicos especializados, capacitados em121: 

 aconselhamento pré-concepcional, incluindo avaliação de risco;  

 fornecimento de aconselhamento contraceptivo apropriado; e  

 fornecimento de um monitoramento rigoroso durante e após a 
gravidez, com estreita interação com o obstetra para minimizar os 
riscos para a mãe e o bebê.  

 
7.2 PRÁTICA DE EXERCÍCIOS FÍSICOS  

Pacientes com DCC costumavam ser excessivamente restringidos 
por médicos, pais e educadores, devido a percepções erradas sobre riscos e 
benefícios atividade física123. Atualmente, muitos pacientes com DCC ainda 
têm uma capacidade de exercício reduzida e um nível reduzido de atividade 
física124. Mas, como a capacidade de exercício tem sido considerada um 
importante preditor de resultados de saúde e sobrevivência, muito esforço 
tem sido feito para determinar os benefícios dos programas de exercício 
nesses pacientes. Dados de um estudo randomizado incluindo pacientes com 
ventrículo direito sistêmico mostrou melhora da capacidade de exercício sem 
eventos adversos125. Também em pacientes com alto risco de morte súbita, 
o treinamento combinado aeróbio/resistência pareceu ser seguro, resultando 
até mesmo em redução de arritmias ventriculares126.  

Além dos benefícios específicos na DCC, a atividade física regular 
levam à adoção de um estilo de vida saudável, sendo benéfica para prevenir 
doenças cardíacas adquiridas mais tarde na vida. Também pode melhorar o 
desempenho motor, emocional, social e intelectual. Foram desenvolvidas 
diretrizes para apoiar o julgamento e aconselhamento clínico individual sobre 
a prática de exercícios, sendo as investigações futuras capazes de evidenciar 
os potenciais riscos e benefícios a longo prazo da prática esportiva de adultos 
com DCC123.  
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