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Rezumat: Malformaţiile congenitale de cord (MCC) reprezintă o importantă cauză de mortalitate 
infantilă, motiv pentru care studiile epidemiologice pot contribui la monitorizarea stării de sănătate a 
nou-născutului, o prioritate în cardiologia pediatrică, dar şi pentru sănătatea publică. Evaluarea 
epidemiologică a factorilor de risc şi a influenţei acestora în apariţia MCC trebuie făcută înainte de 
naşterea copilului, prin introducerea de programe de prevenţie antenatală şi în special în primul 
trimestru de sarcină, şi de programe de supraveghere. Studiile epidemiologice asupra influenţelor 
factorilor de risc au  o importanţă crescută datorită creşterii duratei de viaţă a copiilor cu MCC, iar 
impactul acestor boli asupra calităţii vieţii lor şi a familiilor acestora este semnificativ. 
 

Keywords: congenital 
heart defects, risk 
factors - 
epidemiological 
evaluation 

Abstract: Congenital heart defects (CHD) are an important cause of infant mortality, which is why 
epidemiological studies can help monitoring the health of newborn babies, which is both a paediatric 
cardiology and a public health priority. Epidemiological evaluation of risk factors and of their influence 
on the development of CHD must be conducted before birth by means of prenatal prevention 
programmes, especially in the first trimester of pregnancy, and also by means of screening programmes. 
Epidemiological studies concerning the effects of risk factors are very important because the life 
expectancy of children suffering from CHD has increased and also because of the huge impact that this 
disease has on the lives of the children and of their families. 
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Bolile congenitale de cord sunt anomalii structurale şi 
funcţionale ale inimii şi vaselor mari, prezente la naştere.(1) 
Malformaţiile congenitale de cord sunt unele dintre cele mai 
comune anomalii congenitale, reprezentând o cauză crescută de 
morbiditate şi mortalitate, în special în primul an de viaţă.(2) De 
aici derivă problemele serioase de abordare terapeutică datorită 
fragilităţii terenului subiacent. Pacienţii care supravieţuiesc 
copilăriei au o rată mare de comorbidităţi, atât cardiace cât şi 
extracardiace. Aceste probleme prezintă o importanţă crescută, 
deoarece, numărul adulţilor cu MCC, depăşeşte numărul copiilor 
cu boala congenitală de cord, conform ultimelor studii.(3) 
 În România, incidenţa reală nu este apreciată 
corespunzător, datorită subraportării acestor afecţiuni. Conform 
statisticilor efectuate de OMS, referitoare la decesul copiilor cu 
vârsta mai mică de 1 an, s-a evidenţiat o mortalitate neonatală de 
cel puţin două ori mai mare în ţara noastră faţă de ţările 
dezvoltate, respectiv de patru ori mai mare la sugari, iar 
mortalitatea copilului mic este de două ori mai mare faţă de 
aceleaşi ţări dezvoltate. Aceleaşi  statistici au arătat că speranţa 
de viaţă este cu 8 ani mai mică decât în ţările dezvoltate.(1) În 
acest sens OMS, încă din 2010, a adoptat o rezoluţie pentru 
promovarea prevenţiei primare şi sănătăţii copiilor cu 
malformaţii congenitale. De asemenea, recomandă dezvoltarea 
sistemului de înregistrare şi supraveghere, întărirea studiilor 
privind etiologia, diagnosticul, prevenţia şi promovarea 
cooperării internaţionale.(4) Perioada de sugar este cea mai 
importantă, având în vedere că pot fi diagnosticate aproximativ 
70% dintre cazurile de MCC, până la vârsta de o lună şi 90% 

dintre cazuri până la vârsta de un an.(5) Conform statisticilor se 
semnalează că, 1 din 10 copii mor în cursul primului an de viaţă 
(5) pentru că nu au stabilit diagnosticul, aceste malformaţii 
reprezentând o problemă prioritară pentru sănătatea publică.              
De aceea, studiile epidemiologice pot contribui eficient la 
evaluarea incidenţei reale şi stabilirea factorilor de risc 
incriminaţi. Pentru stabilirea factorilor  implicaţi poate fi util 
screening-ul în perioada de preconcepţie şi consilierea pentru 
identificarea persoanelor aflate la risc (istoricul familiei, 
consangvinitatea), screening-ul în perioada antenatală pentru 
identificarea vârstei înaintate a mamei, screening-ul hematologic 
şi ecografic pentru detecţia sindroamelor genetice şi screening-
ul nou-născuţilor pentru depistarea defectelor congenitale de 
cord izolate sau asociate (multiple) (6), detecţia cât mai precoce 
facilitând instituirea rapidă a tratamentului şi prevenirea altor 
complicaţii.(4,7) 
 În multe studii, aproximativ 75-80% din BCC au fost 
izolate, fără o malformaţie extracardiacă. Cel mai des au fost 
asociate malformaţii ale sistemului nervos central, urinar, 
tubului digestiv şi sistemului osos.(6) 
Etiologia malformaţiilor congenitale de cord este determinată de 
interacţiunea dintre factorii genetici şi factorii de mediu. Multe 
studii au încercat să demonstreze legătura dintre bolile 
congenitale de cord şi expunerile materne, numită etiologia 
multifactorială.(8) O mică proporţie din totalul malformaţiilor 
congenitale de cord este atribuită factorilor genetici, 
asocierea/interacţiunea dintre factorii genetici şi factorii de 
mediu (9), fiind dovedită în cele mai multe cazuri.(10) Prezenţa 
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polimorfismelor genetice poate afecta direct dezvoltarea 
normală.(11) 
 
Figura nr. 1. Originea multifactorială a MCC. (Adapt. după 
Shieh JT şi Strivastava D. Circulation 2009) 
 

 
Factorii genetici – defectele genetice sunt asociate cu 

anomaliile de dezvoltare cardiacă. Consangvinitatea este 
incriminată în prevalenţa anomaliilor congenitale de cord, riscul 
fiind crescut faţă de populaţia generală. Acest risc crescut la 
părinţii înrudiţi indică contribuţia influenţelor genetice în 
apariţia MCC.(12) Creşterea supravieţuirii pacienţilor cu MCC, 
corectată sau nu chirurgical, a pus problema reapariţiei acesteia 
la descendenţi. Dacă unul sau ambii părinţi au MCC, riscul este 
de cel puţin trei ori mai mare de reapariţie a unei afectări la nivel 
cardiac (7,13) Cea mai puţin întâlnită cauză de MCC este 
sindromul unei singure gene mutante, care se întâlneşte în mai 
puţin de 1% din MCC.(14) Următoarea cauză comună pentru 
MCC sunt defectele cromozomiale, întâlnită în mai puţin de 5% 
din MCC, exemplul concludent fiind sindromul Down (trisomia 
21). Celelalte trisomii (trisomia 18 - sindromul Edwards, 
trisomia 13 - sindromul Patau), dar şi sindromul Turner sunt 
asociate cu MCC, alături de defectele extracardiace. Screening-
ul de rutină pentru trisomia 21, poate reduce prevalenţa 
MCC.(7) Cea de-a treia cauză, în aproape 90% dintre cazuri 
(15), este originea multifactorială şi rezultă din interacţiunea 
dintre factoriilor genetici cu cei de mediu. 
 Factorii de mediu - Cele mai multe studii au arătat că 
MCC sunt rezultatul interacţiunii dintre factorii de mediu şi 
defectele genetice. Mulţi factori pot interveni asupra dezvoltării 
fătului. Cunoaşterea acestor factori poate permite 
preîntâmpinarea MCC. Studiile de prevalenţă şi studiile 
referitoare la factorii de mediu, revizuite de către Asociaţia 
Americană de Cardiologie, au evidenţiat legătura dintre 
îmbolnăvirile mamei, expunerile materne şi MCC.(7) Diabetul 
zaharat pregestaţional creşte riscul fătului de a dezvolta  MCC, 
dar produce şi malformaţii extracardiace. Diabetul gestaţional 
este sugerat ca un factor de risc, dar în prezent nu se cunoaşte 
exact proporţia în care acesta este implicat.(6,7) Obezitatea este 
o problemă de sănătate publică, dar asocierea unui IMC > 29 cu 
un diabet zaharat nediagnosticat sau alţi factori, a fost 

identificată, în câteva studii, ca un factor de risc relativ. Rubeola 
a fost descrisă încă din 1941, ca fiind teratogenică, determinând 
MCC severe. Dintre copiii cu sindrom rubeolic congenital 45% 
pot dezvolta MCC.(16) Bolile febrile şi gripa, în special în 
primul trimestru de sarcină au fost asociate cu creşterea riscului 
pentru MCC. Fenilcetonuria, respectiv nivelul sanguin crescut al 
fenilalaninei, determină pe lângă afectarea cerebrală şi 
malformaţii la nivel cardiac. Conform studiilor, aproximativ 
12% dintre copiii care provin din mame al căror nivel al 
fenilalaninei nu este controlat, au un risc crescut de a dezvolta 
MCC.(17) Convulsiile şi medicamentele anticonvulsivante sunt 
asociate cu creşterea riscului de MCC, în special fenitoina, 
hidantoina, carbamazepina, fenobarbital sau acidul valproic.(18) 
La un număr mic de MCC a fost găsită o asociere cu bolile 
tiroidiene ale mamei, toxicozele sau hidramnios.(8) Talidomida, 
în prezent strict interzisă femeilor gravide sau femeilor aflate la 
vârsta procreării, a fost dovedită a fi teratogenică, determinând 
defecte de cord complexe şi severe. Vitamina A şi precursorii 
săi în doze crescute au fost asociaţi în unele studii cu o creştere a 
riscului, în special transpoziţia vaselor mari.(19,20) Expunerile 
materne la alte medicamente (antibiotice, contraceptive orale 
sau dispozitive intrauterine, corticosteroizi, AINS, terapia cu 
litiu) au fost asociate cu o creştere mică/moderată a riscului de 
MCC. Folosirea prenatală a inhibitorilor de angiotensină a fost 
dovedită a avea un risc crescut în dezvoltarea MCC.(7) Stilul de 
viaţă al mamei, prin creşterea consumului de cofeină, creşterea 
numărului de ţigări sau consumul de alcool influenţează 
dezvoltarea fetală. Consumul excesiv de alcool, dovedit fiind 
efectul său teratogenic, reprezintă o problemă de sănătate 
publică în special la gravidă. Este cunoscut faptul că, fumatul 
determină o greutate mică la naştere, naştere înainte de termen 
sau moarte perinatală. Expunerile ocupaţionale ale mamei cu 1 
an înainte de concepţie sau în primele 8 săptămâni de sarcină, 
sau ale tatălui la solvenţi organici, lacuri, vopsele din industia 
textilă, metalică sau tipografii, expunerea la ierbicide sau 
pesticide pentru agricultori au fost implicate în etiologia 
MCC.(12) Expunerea maternă la poluarea aerului înconjurător 
(CO, NO) a fost asociată cu MCC.(21) Vârsta tatălui (peste 40 
ani) a fost asociată cu apariţia defect de sept ventricular, defect 
de sept atrial şi stenoză pulmonară.(22) 
 Prevenţia reprezintă o problemă de sănătate publică, 
deoarece mulţi factori de mediu sunt asociaţi în mod variabil cu 
bolile congenitale de cord. A fost dezvoltat conceptul de 
sănătate preconcepţională, care se referă la trimestrul de 
dinaintea sarcinii şi include identificarea şi tratamentul bolilor 
cronice, evitarea expunerilor la bolile acute, educarea şi 
promovarea unei alimentaţii sănătoase, prin evitarea dietelor, în 
special cele sărace în folaţi, evitarea alcoolului, a medicaţiei sau 
a expunerilor la substanţe nocive. Riscul MCC datorită 
diabetului zaharat, poate fi considerabil scăzut printr-un control 
strict al glicemiei înaintea concepţiei.(6,11) Riscul datorită 
fenilcetonuriei materne poate fi scăzut, dacă boala este 
identificată şi tratată înainte de perioada de concepţie.(6) 
Consilierea preconcepţională a femeilor cu epilepsie trebuie 
efectuată, pentru a putea evalua corespunzător beneficiul 
terapiei anticonvulsivante. Recomandările OMS privind 
vaccinarea şi-au dovedit eficienţa, atât în campaniile de 
imunizare sezonieră privind gripa (6), dar în special în 
imunizările din schemele naţionale privind vaccinarea pentru 
rubeola. Cu toate acestea rubeola şi sindromul rubeolic 
congenital, rămân probleme de sănătate publică până la 
eradicarea acestei boli.(4,6) Administrarea suplimentelor de 
vitamine determină scăderea riscului în mod evident pentru 
anumite MCC, dacă sunt utilizate înainte de concepere sau 
imediat în prima lună de sarcină. Administrarea de vitamine şi 
acid folic poate reduce riscul de MCC cu până la 52%.(6,23) 
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 Concluzii: 
 Studiile epidemiologice pot contribui într-un mod 
semnificativ la identificarea şi evaluarea factorilor de risc 
implicaţi în MCC. 
 Cunoaşterea şi stabilirea factorilor de risc ce pot 
interveni în perioada de dezvoltare a sistemului cardiovascular, 
în special între a 14-a şi a 60-a zi de gestaţie, considerată cea 
mai vulnerabilă perioadă, are o importanţă deosebită, deoarece 
MCC reprezintă încă o problemă stringentă pentru lumea 
medicală. Acest fenomen se datorează dificultăţilor cu care se 
confruntă pediatrul, cât şi managementului pacientului în 
perioada neonatală, respectiv perioada de sugar, pentru a evita şi 
alţi factori extrinseci (complicaţii), ştiut fiind că şansele de 
supravieţuire sunt reprezentate de stabilirea cât mai rapidă şi 
exactă a diagnosticului, respectiv aplicarea tratamentului ce se 
impune în timp util. De asemenea, identificarea anamnestică a 
factorilor care au intervenit în dezvoltarea embrionară poate 
duce la diagnosticarea activă, antenatală, procedurile 
chirurgicale reconstructive fiind iniţiate în cel mai scurt timp 
posibil, având ca rezultat imediat şi pe termen lung scăderea 
mortalităţii infantile, scăderea impactului psihosocial şi creşterea 
calităţii vieţii copiilor, respectiv a familiilor acestora. 
 Incidenţa MCC este în creştere, de aici şi importanţa 
cunoaşterii factorilor de risc ce au impact negativ, comparativ cu 
ţările dezvoltate unde există o supraveghere activă, reţele de 
cardiologie pediatrică la nivel naţional şi accesibilitate la 
tratament. 
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