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— REZUMAT —

Tn ultimii ani, diagnosticul prenatal al malformatiilor de cord a cunoscut o dezvoltare importanta. Supravietuirea
globala a pacientilor cu malformatii congenitale de cord s-a imbunatatit in ultima decada, datorita diversificarii
atat a metodelor de diagnostic, cat si a celor de chirurgie cardiovasculara pe aceasta arie de interes.

Ca urmare a cresterii semnificative a supravietuirii pe termen lung, in prezent, in majoritatea tarilor dezvoltate
exista departamente dedicate monitorizarii adultilor cu malformatii congenitale de cord, datorita particularitatilor
si nevoilor speciale ale acestui tip de pacienti, in comparatie cu patologia cardiaca dobandita a adultului.
Articolul de fata isi propune o trecere in revista a datelor existente pana la acest moment legate de diagnosticul
prenatal si impactul acestuia asupra evolutiei postnatale in ceea ce priveste cea mai frecventa malformatie
congenitald cianogena, si anume Tetralogia Fallot. In cele ce urmeaz4, reiteram importanta cunoasterii cu
exactitate a patologiei fetale prenatale pentru stabilirea din timp a conduitei medicale postnatale pentru copiii

cu acest tip de malformatie.

Incidenta bolilor congenitale de cord, in Roma-
nia, este de 7,5/1.000 de nou-nascuti vii (1).

Majoritatea anomaliilor de cord se pot vedea din
saptamana a 12-a de sarcina la o examinare ecogra-
fica realizata de un medic experimentat cu un apa-
rat performant (ex: Tetralogia Fallot, hipoplazia de
ventricul stang sau drept, defectul septal ventricu-
lar). La varsta de 16-18 saptamani de sarcind se vi-
zualizeaza: defectul septal atrial, stenozele valvula-
re, transpozitia de mari vase (2).

Tetralogia Fallot (TOF) este cea mai frecventa
malformatie de cord cianogend, cu o incidenta de
32,6 la 100.000 de nou-nascuti vii. Acest tip de
malformatie beneficiaza de corectie chirurgicala
completd, prognosticul pe termen lung si scurt fiind
influentat de particularitdti anatomice ce pot fi vi-
zualizate in perioada fetald, de tehnica chirurgicala
si prezenta anomaliilor asociate (3).

Descrierea originald a TOF a inclus urmatoarele
patru anomalii: defect septal ventricular larg
(DSV), obstructie in tractul de ejectie al ventriculu-
lui drept (RVOT), hipertrofia ventriculului drept

— Cuvinte cheie: malformatie congenitala de cord, Tetralogie Fallot, diagnostic prenatal —

(HVD) si dextropozitia aortei. In realitate, doar
doud anomalii sunt necesare, un DSV suficient de
mare pentru egalizarea presiunilor intre ventriculi
si obstructia RVOT (4).

FIGURA 1. Sectiune modificata apical 4-camere
evidentiind malalinierea aortei si defect septal ventricular
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Obstructia RVOT este Intalnita cel mai frecvent
sub forma de stenoza infundibulara (45%). Ob-
structia este rareori la nivelul valvei pulmonare
(10%). O combinatie a celor doud poate sa apara,
de asemenea, (30%) (Fig. 2).

FIGURA 2. Sectiune parasternald ax lung inalta, angulata
cdtre stanga pentru vizualizarea hipertrofiei infundibulare
subpulmonare si hipoplazia usoara a inelului valvei
pulmonare

Valva pulmonara este atretica in forma cea mai
severd a anomaliei (15%) (4) (Fig. 3).

FIGURA 3. Sectiune parasternal ax-scurt evidentiind
atrezia valvulara pulmonara

Inelul valvei pulmonare si principalele ramuri
pulmonare sunt variabil hipoplazice la majoritatea
pacientilor. Ramurile arterei pulmonare (AP) sunt
de obicei mici, cu toate ca hipoplazia severa este
mai putin frecventa. Stenoza la origine a ramurilor
AP, 1n special AP stanga, este comuna. Ocazional,
exista artere colaterale sistemico-pulmonare care

asigura fluxul pulmonar, mai ales in cazurile severe
de TOF. In 25% din cazuri, este prezent arc aortic
drept, uneori aparand simptome de inel vascular.
La aproximativ 5% dintre pacientii cu TOF, sunt
prezente arterele coronare anormale. Cea mai co-
mund anomalie este prezenta unei ramuri descen-
dente rezultata din artera coronara dreapta, ramura
care trece peste RVOT si care contraindica o incizie
chirurgicald in regiune. Canalul atrio-ventricular
comun complet apare la aproximativ 2% dintre pa-
cientii cu TOF, mult mai frecvent in randul pacien-
tilor cu sindrom Down. La acesti pacienti, DSV are
o componenta inlet largd, asociatd componentei
outlet mare din cadrul canalului atrio-ventricular
comun (5).

Poon si colaboratorii au raportat experienta lor
privind diagnosticul fetal al TOF la varsta gestatio-
nala medie de 20,6 saptamani.

Anomaliile extracardiace s-au asociat la aproxi-
mativ 30% dintre copiii afectati iar incidenta poate
creste pana la 50-60% 1n cazurile de TOF diagnos-
ticata fetal.

Evaluarea si consilierea prenatala corecta pentru
TOF implica metode de screening avansate pentru
anomaliile extracardiace, cum ar fi cele cromozo-
miale.

Diagnosticul de TOF poate sa nu fie evident la
evaluarea ecocardiografica din sectiunea apical
4-camere. Vizualizarea tractului de ejectie al VS
din sectiunea apical 5-camere va evidentia malali-
nierea aortei iar interogarea Doppler color vizuali-
zeaza directia fluxului sanguin dinspre ambii ven-
triculi catre aorta. Sectiunea ax scurt la baza marilor
vase demonstreaza devierea septului conal, malali-
nierea DSV si stenoza subpulmonara.

Sectiunea 3-vase evidentiaza discrepanta dintre
dimensiunile vaselor, cu aorta mult mai larga decat
artera pulmonara, pozitia arcului aortic $i anomali-
ile acestuia, inelul vascular fiind mai usor de vizu-
alizat 1n viata fetala, datorita transmiterii mai bune
a ultrasunetelor in contextul pldmanilor neexpansi-
onati. In cazul stenozei pulmonare severe sau atre-
ziei de valva pulmonara, fluxul prin canalul arterial
va fi retrograd. Monitorizarea ecocardiografica
prenatald este recomandatd pentru aprecierea pro-
gresiei stenozei pulmonare si a hipoplaziei progre-
sive de arterd pulmonara (6).

Fetii cu Tetralogie Fallot pot prezenta, la exami-
narea ecografica prenatald, doar defect septal ven-
tricular si malalinierea aortei (Fig. 4).

Stenoza de artera pulmonara nu e prezenta intot-
deauna la evaluarea ecografica initiala, dar aceasta
constatare se poate dezvolta sau agrava in timpul
sarcinii. De asemenea, un inel aortic normal nu ex-
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clude Tetralogia Fallot. Supravietuirea nou-nascu-
tilor este favorabild in absenta altor anomalii struc-
turale sau cromozomiale majore (7).

FIGURA 4. Imagine de ecocardiografie fetala, imagine de
ax lung al VS cu vizualizarea DSV si malalinierii aortice

Intr-un studiu retrospectiv efectuat in Califor-
nia, pe o perioada de 12 ani (1985-1997) privind
anomaliile conotruncale (DORYV, TOF, malpozitia
arterelor mari, transpozitia de vase mari, atrezie
pulmonara, DSV, trunchi arterial comun), au fost
incluse 2.470 de ecocardiografii prenatale dintre
care s-au confirmat 61 de feti cu anomalii cono-
truncale. Varsta medie la diagnostic a fost de 24,5
saptamani de gestatie si concordanta intre diagnos-
ticul prenatal si postnatal a fost de 77%. S-a consta-
tat cd dintre anomaliile conotruncale, Tetralogia
Fallot a avut un prognostic mai bun, cu exceptia
formei cu valva pulmonara absentd. Acest studiu
demonstreaza ca anomaliile conotruncale puteau fi
diagnosticate prin ecocardiografie prenatald cu un
grad relativ ridicat de precizie, chiar §i in urma cu
10 ani. Prognosticul fetilor cu anomalii conotrun-
cale era considerat rezervat cu exceptia cazurilor de
Tetralogie Fallot, la care supravietuirea neonatala a
fost de 75% (8).

Un review sistematic al 36 de articole din Medli-
ne si Embase, publicat in 2016, privind evolutia
postnatala a TOF, asocierea cu sindroame genetice
si concordanta intre datele ecografice prenatale si
postnatale a aratat ca rata de supravietuire a pacien-
tilor diagnosticati prenatal cu atrezie de VP sau ab-
senta valvei pulmonare este semnificativ mai sca-
zuta fatd de TOF cu stenoza pulmonara la sfarsitul
perioadei neonatale. Anomaliile genetice si malfor-
matiile asociate au fost mai frecvente in cazul TOF
cu atrezie pulmonara sau absenta valvei pulmonare
fata de TOF cu stenoza pulmonara.

In baza de date a Mendelian Inheritance in Man
(OMIM) sunt inregistrate 32 de cazuri de sindroa-
me care includ TOF ca trasatura caracteristica.

Forma de TOF cu atrezia valvei pulmonare
(pentru care 1n prezent cea mai acceptatd termino-
logie este cea de ,,Atrezie de valva pulmonara cu
DSV*) este inclusa in cadrul MCC cianogene duc-
to-dependente, diagnosticul fetal corect impunand
initierea tratamentului cu Prostaglandind imediat
dupa nastere. 11,7% dintre acesti feti au un sindrom
genetic, 8,3% au anomalii cromozomiale, iar 6,7%
asociaza si malformatii ale unui alt organ. Deci,
doar 73,3% dintre acesti copii nu au alte anomalii
asociate recognoscibile. Cel mai frecvent sindrom
genetic asociat cu acest tip de TOF (8-23% din pa-
cienti) este sindromul Di George/sindromul velo-
cardiofacial (deletie 22q11.2). De asemenea, 10%
din pacientii cu deletia 22q11.2 au TOF cu atrezie
de VP (aceasta forma extrema de TOF fiind aparent
mai frecventa n cadrul sindromului decét alte for-
me de TOF). De asemenea, fetii cu TOF si valva
pulmonara atretica au mai frecvent anomalii cardi-
ace asociate decat fetii cu forme comune de TOF;
astfel, asociaza mai frecvent arc aortic drept, artera
subclavie cu origine aberanta, colaterale aorto-pul-
monare.

TOF cu absenta valvei pulmonare — reprezinta
3-6% din totalul pacientilor cu TOF; VP este absen-
ta sau este prezent doar un rudiment al acesteia.
Aceasta varianta se asociaza cu dilatare anevrisma-
la seminficativa a trunchiului AP si ramurilor care
poate duce la compresia ciilor aeriene cu insufici-
enta respiratorie severa de la nastere. De obiceli,
acesti feti asociaza si un grad de obstacol in RVOT.
O caracteristicd importanta a acestei forme de Te-
tralogie Fallot este absenta aproape intotdeauna a
ductului arterial. 50% dintre acesti pacienti au arc
aortic drept (9).

Diagnosticul ecocardiografic prenatal al MCC a
cunoscut o dezvoltare importantd in ultimii ani.
Daca in anul 1997 concordanta intre diagnosticul
prenatal si postnatal in cele mai frecvente tipuri de
malformatii era de 77%, acum aceasta a crescut la
peste 90%.

Tetralogia Fallot prezinta un spectru larg de for-
me clinice, de la cele mai putin severe care nu re-
prezintd o urgentd neonatala pana la cele foarte se-
vere. Particularitatile fiecarei forme de TOF pot fi
studiate in detaliu acum printr-o evaluare ecografi-
cd amanuntita (10).

Un diagnostic fetal corect al unei forme severe
de TOF (cu atrezie/pseudoatrezie VP sau forma cu
ramuri pulmonare sever hipoplazice) impune nas-
terapie intensiva si cu acces facil si direct la un ser-
viciu de cardiologie pediatrica si chirurgie cardio-
vasculard pediatricd. De asemenea, neonatologul
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va initia terapia cu prostaglandina i.v. pentru men-
tinerea deschisd a canalului arterial pana la mo-
mentul corectiei chirurgicale (paleative intr-o pri-
ma etapa) care este necesar a se realiza in perioada
neonatala.

In cazul diagnosticirii fetale a TOF cu absenta
VP, neonatologul va fi avizat, deoarece in cazul nou
nascutilor care prezintd insuficienta respiratorie se-
vera de la nastere (prin compresia cailor aeriene de
catre dilatatia anevrismald a trunchiului AP si ra-
murilor sale), copilul necesitd protezare respirato-
rie imediata si ventilatie cu presiune pozitiva pen-
tru mentinerea deschisd a cailor aeriene. Copiii
nascuti cu acest tablou clinic vor necesita interven-
tie chirurgicald in perioada neonatald, dar aceasta
implica un risc operator inalt §i rezultate postopera-
torii in multe cazuri nesatisfacatoare.

CONCLUZII

Diagnosticul fetal corect al unui fat cu TOF im-
pune mare atentie in identificarea unor anomalii

cardiace si extracardiace asociate, precum si inves-
tigatii genetice pentru depistarea unor anomalii
cromozomiale. Astfel, consilierea parintilor poate
fi facuta in mod realist, prezentandu-se intreg con-
textul clinic si genetic al copilului, posibilitatile de
corectie chirurgicala si aprecierea privind prognos-
ticul postnatal. Este important de subliniat parinti-
lor ca afectiunea cardiaca este una care beneficiaza
de corectie totala, avand prognostic favorabil pe
termen lung in cazul in care afectiunea este izolata.
Prognosticul nefavorabil pe termen lung este legat
in principal de prezenta sindroamelor genetice si a
altor malformatii asociate.

Este de subliniat, de asemenea, importanta eva-
luarii in dinamica a fatului dupa momentul dia-
gnosticului initial, avand in vedere posibilitatea
agravarii gradului de obstacol in RVOT precum si a
hipoplaziei de inel VP, trunchi AP si ramuri AP ast-
fel incat in apropierea nasterii severitatea bolii sa
fie apreciata cat mai corect.



