
 
Cardiopatias congénitas:  

Proposta de investigação de etiologia genética em diagnóstico pré-natal 
  
 
1. Definição 

Anomalias cardíacas estruturais detetadas por ecografia/ecocardiograma fetal. Cerca de 80% 

são isoladas (dos quais 3-5% são familiares) e 20% sindrómicas. 

 

2. Incidência  

É o grupo de anomalias mais frequente que afeta quase 1% dos recém-nascidos vivos.  

 

3. Etiologia 

Pode ser secundária a alterações cromossómicas, monogénicas, multifatorial/oligogénica ou 

teratogénica [álcool, anticonvulsionantes, lítio, ácido retinóico, rubéola, doença materna 

(diabetes, fenilcetonúria)]. 

Cerca de 70% dos casos de cardiopatia congénita isolada não têm variantes únicas identificáveis 

nos testes padrão (array cromossómico ou exoma). Nestes casos, a doença pode resultar da 

combinação de múltiplas variantes genéticas de baixa penetrância associadas a fatores 

ambientais. 

 

4. Prognóstico  

Variável, sobretudo determinado pela anomalia estrutural. 

 

5. Proposta de investigação de etiologia genética 

5.1 QF-PCR para aneuploidias, cultura celular e/ou armazenamento de DNA para eventual 

estudo genético posterior; 

5.2 Se identificada aneuploidia por QF-PCR, realizar cariótipo para esclarecer se se trata de 

trissomia livre ou translocação não equilibrada (associados a diferentes riscos de 

recorrência); 

5.3 Nas situações em que o QF-PCR é normal, realizar array cromossómico. 

5.4 Nos casos de array cromossómico sem alterações manter vigilância ecográfica ou 

orientação consoante a gravidade da anomalia  

5.5 Caso seja detetada anomalia morfológica adicional (cardiopatia não isolada) ou nas 

cardiopatias complexas/graves, quando os casais não equacionam a interrupção de 

gravidez, mas o diagnóstico genético pode ter valor prognóstico adicional, realizar exoma 

em trio.  

 

Nota1: nos casos em que é realizada interrupção da gravidez, o estudo genético poderá ser 

protelado até o resultado da anatomia-patológica; é contudo fundamental que seja efetuada 

colheita de produtos fetais para posterior investigação (extração de DNA). 

 

Nota2: Este protocolo não se a aplica a outras doenças cardíacas (miocardiopatias/distúrbios do 

ritmo), assim como para tumores intracardíacos. 

 

6. Referenciação à consulta da especialidade de Genética Médica 

Sempre que o teste genético for positivo, na presença de anomalias associadas ou se história 

familiar positiva (em familiares em 1º grau) 
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