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Rezumat: Malformayiile congenitale de cord (MCC) reprezintd o importanta cauzi de mortalitate
infantila, motiv pentru care studiile epidemiologice pot contribui la monitorizarea starii de sanatate a
nou-nascutului, o prioritate Tn cardiologia pediatrica, dar si pentru sanatatea publica. Evaluarea
epidemiologica a factorilor de risc si a influensei acestora n aparifia MCC trebuie facuta Tnainte de
nasterea copilului, prin introducerea de programe de prevensie antenatala si in special in primul
trimestru de sarcing, si de programe de supraveghere. Studiile epidemiologice asupra influengelor
factorilor de risc au o importansa crescuta datorita cresterii duratel de viaza a copiilor cu MCC, iar
impactul acestor boli asupra calitarii viefii lor si a familiilor acestora este semnificativ.

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.

Bolile congenitale de cord sunt anomalii structurale si
functionale ale inimii si vaselor mari, prezente la nastere.(1)
Malformatiile congenitale de cord sunt unele dintre cele mai
comune anomalii congenitale, reprezentand o cauza crescuta de
morbiditate si mortalitate, Tn special in primul an de viata.(2) De
aici deriva problemele serioase de abordare terapeutica datorita
fragilitatii terenului subiacent. Pacientii care supravietuiesc
copildriei au o ratd mare de comorbiditati, atét cardiace cét si
extracardiace. Aceste probleme prezinta o importanta crescuta,
deoarece, numarul adultilor cu MCC, depaseste numarul copiilor
cu boala congenitala de cord, conform ultimelor studii.(3)

Tn Roménia, incidenta reald nu este apreciata
corespunzator, datorita subraportarii acestor afectiuni. Conform
statisticilor efectuate de OMS, referitoare la decesul copiilor cu
varstamai mica de 1 an, s-aevidentiat o mortalitate neonatala de
cel putin douid ori mai mare in tara noastra faa de tarile
dezvoltate, respectiv de patru ori ma mare la sugari, iar
mortalitatea copilului mic este de doua ori mai mare fafa de
aceleasi tari dezvoltate. Aceleasi statistici au aratat ca speranta
de viati este cu 8 ani mai mica decét in tarile dezvoltate.(1) Tn
acest sens OMS, inca din 2010, a adoptat o rezolutie pentru
promovarea preventiel primare si  sanatatii copiilor cu
malformatii congenitale. De asemenea, recomanda dezvoltarea
sistemului de Tnregistrare si supraveghere, Tntirirea studiilor
privind etiologia, diagnosticul, preventia si promovarea
cooperarii internationale.(4) Perioada de sugar este cea mai
importanta, avand Tn vedere ca pot fi diagnosticate aproximativ
70% dintre cazurile de MCC, pana la varsta de o luna si 90%

dintre cazuri pana la vérsta de un an.(5) Conform statisticilor se
semnaleaza ca, 1 din 10 copii mor Tn cursul primului an de viaga
(5) pentru ca nu au stabilit diagnosticul, aceste malformatii
reprezentdnd o problema prioritara pentru sinatatea publica.
De aceea, studiile epidemiologice pot contribui €ficient la
evaluarea incidentel rede si stabilirea factorilor de risc
incriminati. Pentru stabilirea factorilor implicati poate fi util
screening-ul Tn perioada de preconceptie si consilierea pentru
identificarea persoanelor aflate la risc (istoricul familiei,
consangvinitatea), screening-ul Tn perioada antenatala pentru
identificarea vérstei Thaintate a mamei, screening-ul hematologic
si ecografic pentru detectia sindroamelor genetice si screening-
ul nou-nascutilor pentru depistarea defectelor congenitale de
cord izolate sau asociate (multiple) (6), detectia cat mai precoce
facilitand instituirea rapida a tratamentului si prevenirea altor
complicatii.(4,7)

Tn multe studii, aproximativ 75-80% din BCC au fost
izolate, fara o malformatie extracardiaca. Cel mai des au fost
asociate malformatii ale sistemului nervos central, urinar,
tubului digestiv si sistemului 0sos.(6)

Etiologia malformatiilor congenitale de cord este determinata de
interactiunea dintre factorii genetici si factorii de mediu. Multe
studii au Tncercat si demonstreze legitura dintre bolile
congenitale de cord si expunerile materne, numita etiologia
multifactoriala.(8) O mica proportie din totalul maformatiilor
congenitalle de cord este atribuita factorilor genetici,
asocierealinteractiunea dintre factorii genetici si factorii de
mediu (9), fiind dovedita in cele mai multe cazuri.(10) Prezenta
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polimorfismelor
normala.(11)

genetice poate afecta direct dezvoltarea

Figuranr. 1. Originea multifactoriala a MCC. (Adapt. dupa
Shieh JT si Strivastava D. Circulation 2009)
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Factorii genetici — defectele genetice sunt asociate cu
anomdliile de dezvoltare cardiaci. Consangvinitatea este
incriminata Tn prevalenta anomaliilor congenitale de cord, riscul
fiind crescut fata de populatia generala. Acest risc crescut la
parintii Tnruditi indica contributia influentelor genetice Tn
aparitia MCC.(12) Cresterea supraviefuirii pacientilor cu MCC,
corectata sau nu chirurgical, a pus problema reaparitiel acesteia
la descendenti. Daca unul sau ambii parinti au MCC, riscul este
decdl putin trei ori mai mare de reaparitie aunel afectari lanivel
cardiac (7,13) Cea ma putin Tntélnitd cauzi de MCC este
sindromul unel singure gene mutante, care se intélneste Tn mai
putin de 1% din MCC.(14) Urmatoarea cauza comuna pentru
MCC sunt defectele cromozomiale, Tntalnita in mai putin de 5%
din MCC, exemplul concludent fiind sindromul Down (trisomia
21). Celelate trisomii (trisomia 18 - sindromul Edwards,
trisomia 13 - sindromul Patau), dar si sindromul Turner sunt
asociate cu MCC, alaturi de defectele extracardiace. Screening-
ul de rutind pentru trisomia 21, poate reduce prevalenta
MCC.(7) Cea de-a treia cauzi, in aproape 90% dintre cazuri
(15), este originea multifactoriala si rezulta din interactiunea
dintre factoriilor genetici cu cei de mediu.

Factorii de mediu - Cele mai multe studii au aratat ca
MCC sunt rezultatul interactiunii dintre factorii de mediu si
defectele genetice. Multi factori pot interveni asupra dezvoltarii
fatului. Cunoasterea  acestor factori poate  permite
preintdmpinarea MCC. Studiile de prevaentd si studiile
referitoare la factorii de mediu, revizuite de catre Asociatia
Americand de Cardiologie, au evidentiat legatura dintre
Tmbolnavirile mamei, expunerile materne si MCC.(7) Diabetul
zaharat pregestational creste riscul fatului de a dezvolta MCC,
dar produce si malformatii extracardiace. Diabetul gestational
este sugerat ca un factor de risc, dar Tn prezent nu se cunoaste
exact proportiain care acesta este implicat.(6,7) Obezitatea este
o problema de sanatate publica, dar asocierea unui IMC > 29 cu
un diabet zaharat nediagnosticat sau ati factori, a fost

identificata, Tn céteva studii, ca un factor de risc relativ. Rubeola
afost descrisi Tnca din 1941, cafiind teratogenica, determinand
MCC severe. Dintre copiii cu sindrom rubeolic congenital 45%
pot dezvolta MCC.(16) Bolile febrile si gripa, In specia in
primul trimestru de sarcina au fost asociate cu cresterea riscului
pentru MCC. Fenilcetonuria, respectiv nivelul sanguin crescut a
fenilaaninei, determind pe langa afectarea cerebrala si
malformatii la nivel cardiac. Conform studiilor, aproximativ
12% dintre copiii care provin din mame & caror nivel d
fenilalaninel nu este controlat, au un risc crescut de a dezvolta
MCC.(17) Convulsiile si medicamentele anticonvulsivante sunt
asociate cu cresterea riscului de MCC, Tn specia fenitoina,
hidantoina, carbamazepina, fenobarbital sau acidul valproic.(18)
La un numar mic de MCC a fost gisita o asociere cu bolile
tiroidiene ale mamei, toxicozele sau hidramnios.(8) Talidomida,
n prezent strict interzisa femeilor gravide sau femeilor aflate la
vérsta procrearii, a fost dovedita a fi teratogenica, determinand
defecte de cord complexe si severe. Vitamina A si precursorii
sii Tn doze crescute au fost asociati Tn unele studii cu o crestere a
riscului, Tn specia transpozitia 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 crestere mica/moderatd a riscului de
MCC. Folosirea prenatala a inhibitorilor de angiotensina a fost
dovedita a avea un risc crescut in dezvoltarea MCC.(7) Stilul de
viata al mamei, prin cresterea consumului de cofeing, cresterea
numarului de tigari sau consumul de alcool influenteaza
dezvoltarea fetala. Consumul excesiv de acool, dovedit fiind
efectul siu teratogenic, reprezinti o problema de sanatate
publici in specia la gravida. Este cunoscut faptul ci, fumatul
determina o greutate mica la nastere, nastere Tnainte de termen
sau moarte perinatala. Expunerile ocupationale ale mamei cu 1
an Tnainte de conceptie sau Tn primele 8 saptimani de sarcina,
sau ae tatalui la solventi organici, lacuri, vopsele din industia
textila, metalica sau tipografii, expunerea la ierbicide sau
pesticide pentru agricultori au fost implicate Tn etiologia
MCC.(12) Expunerea materna la poluarea aerului Tnconjurator
(CO, NO) afost asociatda cu MCC.(21) Vérsta tatilui (peste 40
ani) afost asociata cu aparitia defect de sept ventricular, defect
de sept atria si stenoza pulmonara.(22)

Preventia reprezinta o problema de sinatate publica,
deoarece multi factori de mediu sunt asociati Tn mod variabil cu
bolile congenitale de cord. A fost dezvoltat conceptul de
sinatate preconceptionala, care se refera la trimestrul de
dinaintea sarcinii si include identificarea si tratamentul bolilor
cronice, evitarea expunerilor la bolile acute, educarea si
promovarea unei alimentagii sanatoase, prin evitarea dietelor, in
specia cele sirace in folai, evitarea acoolului, a medicagiel sau
a expunerilor la substante nocive. Riscul MCC datorita
diabetului zaharat, poate fi considerabil scazut printr-un control
strict a glicemiei Tnaintea conceptiei.(6,11) Riscul datorita
fenilcetonuriei materne poate fi scazut, daci boala este
identificatda si tratatd Tnainte de perioada de conceptie.(6)
Consilierea preconceptionala a femeilor cu epilepsie trebuie
efectuata, pentru a putea evalua corespunzitor beneficiul
terapiei  anticonvulsivante. Recomandarile OMS  privind
vaccinarea si-au dovedit €ficienta, atét Tn campaniile de
imunizare sezoniera privind gripa (6), dar in specia 1n
imunizarile din schemele nagionale privind vaccinarea pentru
rubeola. Cu toate acestea rubeola si sindromul rubeolic
congenital, raman probleme de sinitate publici pana la
eradicarea acestei boli.(4,6) Administrarea suplimentelor de
vitamine determini sciderea riscului Tn mod evident pentru
anumite MCC, daca sunt utilizate Tnainte de concepere sau
imediat Tn prima luna de sarcina. Administrarea de vitamine si
acid folic poate reduce riscul de MCC cu péni la 52%.(6,23)
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Concluzii:

Studiile epidemiologice pot contribui Tntr-un mod
semnificativ la identificarea si evaluarea factorilor de risc
implicati Tn MCC.

Cunoasterea si stabilirea factorilor de risc ce pot
interveni Tn perioada de dezvoltare a sistemului cardiovascular,
in specia ntre a 14-a si a 60-a zi de gestatie, considerata cea
mai vulnerabila perioada, are o importanta deosebita, deoarece
MCC reprezinta inca o problema stringentd pentru lumea
medicala. Acest fenomen se datoreaza dificultatilor cu care se
confruntd pediatrul, cat si managementului pacientului n
perioada neonatald, respectiv perioada de sugar, pentru a evita si
alti factori extrinseci (complicatii), stiut fiind ca sansele de
supraviejuire sunt reprezentate de stabilirea cdt mai rapida si
exacta a diagnosticului, respectiv aplicarea tratamentului ce se
impune n timp util. De asemenes, identificarea anamnestica a
factorilor care au intervenit Tn dezvoltarea embrionara poate
duce la diagnosticarea activa, antenatald, procedurile
chirurgicale reconstructive fiind initiate Tn cel mai scurt timp
posibil, avand ca rezultat imediat si pe termen lung sciderea
mortalitatii infantile, scadereaimpactului psihosocial si cresterea
calitatii vietii copiilor, respectiv afamiliilor acestora

Incidenta MCC este Tn crestere, de aici si importanta
cunoasterii factorilor de risc ce au impact negativ, comparativ cu
tarile dezvoltate unde exista o supraveghere activa, rejele de
cardiologie pediatrica la nivel national si accesibilitate la
tratament.
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