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Resumo

As cardiopatias congénitas (CC) representam a malformacdo cardiaca mais
prevalente no periodo neonatal e configuram importante causa de morbimortalidade
infantil e de prejuizos ao neurodesenvolvimento. Este estudo teve como objetivo
analisar as evidéncias cientificas acerca da relagdo entre cardiopatias congénitas,
instabilidade hemodindmica e desfechos neuropsicolégicos, considerando fatores
genéticos, metabdlicos e gestacionais associados. Trata-se de uma revisdo
integrativa da literatura e sua sistematizagao deu-se através das seguintes etapas: a)
identificacdo da questdo norteadora, b) busca na literatura digital, c) avaliagdo dos
achados, d) analise interpretativa dos resultados, e) discussdo com sumarizagéo do
conhecimento. A coleta de dados foi realizada nas bases PubMed/MEDLINE e
SciELO, complementada por fonte institucional da Sociedade Brasileira de Pediatria
(SBP). Foram identificados 3.704 registros, resultando em 21 estudos incluidos apos
aplicacao dos critérios de elegibilidade. Os resultados foram organizados em sete
eixos tematicos: fatores de risco maternos, diagndstico e rastreamento neonatal, perfil
epidemioldgico, aspectos genéticos e fetais, desfechos dos neurodesenvolvimentais,
acompanhamento multiprofissional e impacto psicossocial. Foi constatada a relacéo
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hipoperfusdo cronica e hipdxia cerebral, configurando o principal elo entre as
alteragdes cardiacas e os déficits cognitivos e motores do neurodesenvolvimento,
enquanto a combinagdo de oximetria de pulso, ausculta cardiaca e ecocardiografia
mostrou-se o método mais sensivel para triagem e diagnostico precoce. Conclui-se
que a integragdo entre rastreamento neonatal padronizado, a possibilidade da
avaliacdo genética e acompanhamento multiprofissional € essencial para reduzir
sequelas neurologicas e aprimorar o prognostico global das criangas com cardiopatia
congénita, reforgcando a importancia de politicas publicas de detecgcédo precoce e
reabilitagc&o interdisciplinar.

Palavras-chave: Transtornos do Neurodesenvolvimento. Cardiopatia Congénita.
Diagnostico Precoce. Continuidade de Assisténcia ao Paciente. Equipe
Multiprofissional.

Abstract

Congenital heart defects (CHD) represent the most prevalent cardiac malformation in
the neonatal period and constitute a major cause of infant morbidity, mortality, and
neurodevelopmental impairment. This study aimed to analyze scientific evidence
regarding the relationship between congenital heart disease, hemodynamic instability,
and neuropsychological outcomes, considering associated genetic, metabolic, and
gestational factors. This is an integrative literature review, systematized through the
following stages: (a) identification of the guiding question, (b) digital literature search,
(c) evaluation of findings, (d) interpretative analysis of results, and (e) discussion and
synthesis of knowledge. Data collection was performed in the PubMed/MEDLINE and
SciELO databases, complemented by an institutional source from the Sociedade
Brasileira de Pediatria (SBP). A total of 3,704 records were identified, resulting in 21
studies included after applying eligibility criteria. The results were organized into seven
thematic axes: maternal risk factors, neonatal diagnosis and screening,
epidemiological profile, genetic and fetal aspects, neurodevelopmental outcomes,
multidisciplinary follow-up, and psychosocial impact. Chronic hypoperfusion and
cerebral hypoxia were found to be the main link between cardiac alterations and
neurodevelopmental cognitive and motor deficits, while the combination of pulse
oximetry, cardiac auscultation, and echocardiography proved to be the most sensitive
method for early screening and diagnosis. It is concluded that the integration of
standardized neonatal screening, genetic assessment, and multidisciplinary follow-up
is essential to reduce neurological sequelae and improve the overall prognosis of
children with congenital heart disease, reinforcing the importance of public policies for
early detection and interdisciplinary rehabilitation.

Keywords: neurodevelopmental disorders. congenital heart defects. early diagnosis.
continuity of patient care. patient care team.

1. Introdugao

O aumento da sobrevida de criangcas associado ao avango diagnostico das
doencas que cursam com atrasos do neurodesenvolvimento, trouxe a tona um novo
desafio: como lidar e abordar, essa tematica de forma a minimizar os danos colaterais.
No Brasil, de 2012-2022, a OMS contabilizou 23.976 criancas portadoras de
Cardiopata Congénita com maior prevaléncia na regiao sudeste de 13,57% (CABRAL
et al., 2025).
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Entretanto, as cardiopatias congénitas frequentemente coexistem com diversas
outras alteragbes genéticas, a exemplo das trissomias, e podem ser a propria
causalidade de atrasos no neurodesenvolvimento (CABRAL et al., 2025). Outrossim,
essa base do Corpus tedrico esta pautada principalmente no conceito de instabilidade
hemodinamica, sendo ele agudo ou crénico. Nesse contexto, varios fatores se
associam para a formagao ou agravamento das cardiopatias congénitas. As multiplas
condigbes genéticas como exemplo as mutagdes nos genes CHD e delegédo 22q11.2,
metabdlica como os disturbios glicémicos maternos e gestacionais como as
intercorréncias perinatais. Estes fatores, por sua vez, tornam-se o principal elo entre
a disfungdo circulatéria e os déficits do neurodesenvolvimento, atuando como
mediadoras das lesdes hipoxico-isquémicas e metabdlicas cerebrais (Abell et al.
,2023; Patt et al., 2023). Eles sao reconhecidos para lesdes cerebrais em pequena ou
larga escala e consequentemente diversos prejuizos a cogni¢do e aprendizado
(BONNET, 2021).

Destarte, se faz justificada a necessidade de acelerar o processo diagnostico
das cardiopatias. Dessa forma antecipando a cascata interventiva e acompanhamento
multiprofissional a curto e longo prazo, influenciando diretamente os desfechos
neuroldgicos (SANZ et al., 2023). A partir disso surge a discussao: qual a melhor forma
de aplicar essa aceleragdo. Uma antiga alternativa € o teste do coragaozinho,
entretanto estudos indicam que cerca de 68,9 % das cardiopatias podem passar
despercebidas quando se utiliza apenas a oximetria. Por isso, se faz necessario uma
avaliacdo fisica detalhada multiprofissional, com ausculta treinada para essas
cardiopatias, como também todo o manejo necessario para um exame puerperal
satisfatorio. Assim, aliado ao exame fisico e ao teste do coracdozinho, faz se
importante o conhecimento dos principais fatores de risco: como prevaléncia familiar,
cirurgia cardiaca e presenga de comorbidades maternas, como o diabetes
gestacional. Além disso, esse trio da avaliag&o inicial € a maneira mais assertiva de
saber a indicagdo do exame complementar mais confiavel: o Ecocardiograma fetal,
que realmente é o método de escolha para confirmagdo diagnostica e
acompanhamento das patologias (SILVA et al., 2024).

Todavia, por mais importante que seja a abordagem inicial, ela ndo muda a
necessidade do tratamento longitudinal. Assim, criangas com cardiopatias congénitas,
mesmo quando operadas com sucesso, devem ser acompanhadas ao longo do seu
desenvolvimento. A American Heart Association, recomenda a avaliagao formal aos 6
meses, 18 meses, 3 anos, 5 anos e esporadica a partir da adolescéncia (SOOD et al.,
2024). O protocolo deve ser feito mesmo na auséncia de sinais clinicos, para captar
alteragdes ndo perceptiveis nos primeiros anos de vida.

Dessa maneira, o principal fator determinante para a descoberta tardia dos
disturbios e doencas do neurodesenvolvimento é o proprio ambiente escolar. Um
ambiente que aparece com um aumento das exigéncias cognitivas muito bem
segmentadas em suas areas. As criangas que tiveram os marcos adequados na
primeira infancia, podem apresentar tardiamente dificuldades em atencéo, interagao,
linguagem, matematica, visualizagdo espacial, memoria, atengdo e organizagao
(SOOD et al., 2024). O que justifica uma maior parcela dessas criangas com
transtorno do Déficit de Atencdo com Hiperatividade (TDAH), ansiedade e
socializacdo. Mais uma vez, reforcando o0 acompanhamento continuo e multisetorial
com os profissionais da educacgao.

Por fim, o cuidado das criangas com cardiopatias congénitas e risco
neuropsicomotor, n&o € exclusiva do especialista ou do profissional de educacéo, mas
de toda e qualquer profissional passivel de inclusdo, como psicologos e
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fonoaudidlogos disponiveis, seja no centro educacional ou de saude. O
acompanhamento necessita desses profissionais variados, tanto para a identificacéo
de tracos nessas criangas com fatores de risco, como também concatenar um plano
de acdo centralizado na crianga e dinamica familiar. Diante disso, torna-se
fundamental a pesquisa e sistematizagdo das estratégias de diagndstico precoce e
intervengao em criangas com cardiopatia congénita e seguimento a longo prazo. Com
a finalidade de orientar a pratica clinica e orientagao multidisciplinar, para cuidar
adequadamente dessa demanda crescente.

2. Metodologia

Trata-se de uma revisao integrativa da literatura a respeito das particularidades
da associagdo de doencas cardiacas e déficits do neurodesenvolvimento. A
sistematizacdo do presente estudo deu-se através das seguintes etapas: a)
identificacdo da questdo norteadora, b) busca na literatura digital, c) avaliagdo dos
achados, d) analise interpretativa dos resultados, e) discussdo com sumarizagédo do
conhecimento (Whittemore et al., 2014).

Para a busca, utilizaram-se os seguintes Descritores em Ciéncias da Saude
(DeCS): Cardiopatias Congénitas (D1) e Ecografia Fetal. Na pesquisa em inglés, por
sua vez, optou-se pelos seguintes Medical Subject Headings (MeSH): Congenital
Heart Defects (M1), Pulse Oximetry (M2), Neonatal Screening (M3), Genetic Testing
(M4), Neurodevelopmental Disorders (M5), Parents/psychology (M6), Pregnancy
Complications (M7). Para ampliar o numero de estudos recuperados e garantir maior
sensibilidade na busca, foram empregadas combinagdes booleanas, por meio do
operador “AND”.

As bases de dados utilizadas para o levantamento dos artigos foram: PubMed,
Literatura Latino-Americana e do Caribe em Ciéncias da Saude (LILACS) e Scientific
Electronic Library Online (SciELO) e documentos oficiais da Sociedade Brasileira de
Pediatria e American Heart Association. O filtro temporal aplicado contemplou
publicagdes a partir do ano de 2021, com textos disponiveis na integra e redigidos nos
idiomas inglés, portugués ou espanhol.

A coleta de dados foi realizada durante 0 més de setembro de 2025 por dois
revisores, de forma independente, com 100% de concordancia entre eles. Foram
incluidos para avaliag&o: artigos originais, relatos de caso, teses, dissertagdes,
monografias, trabalhos de conclusdo de curso, revisdes de literatura, editoriais e
cartas ao editor que abordassem a tematica proposta, publicados até agosto de 2025.
Os critérios de exclusdo adotados foram: trabalhos duplicados nas bases de dados e
trabalhos com amostras ndo humanas. A conduta para extracdo de dados foi: leitura
dos trabalhos elegiveis para analise, a fim de extrair informag¢des que permitissem
responder a questado norteadora: “Quais estratégias s&o relevantes para criangas
portadoras de cardiopatias congénitas que cursam com alteragcbes do
neurodesenvolvimento com a finalidade de obter um diagndstico precoce, intervengao
e seguimento a longo prazo?”.

Inicialmente, 3.704 potenciais publicagcdes foram identificadas durante a busca,
sendo 3.072 provenientes da base PubMed/MEDLINE e 632 da base SciELO
(divididas em duas pesquisas). Apos a aplicagao dos filtros, exclusado de duplicatas e
leitura dos titulos e resumos, 49 estudos foram selecionados para leitura completa.
Destes, 21 artigos foram incluidos para compor a presente revisdo, sendo 18
provenientes da PubMed, 2 da SciELO e 1 documento institucional da Sociedade
Brasileira de Pediatria (SBP, 2022). A Figura 1 apresenta o fluxograma detalhado do
processo de selegao dos estudos, elaborado conforme as diretrizes do Preferred

www.periodicoscapes.gov.br 4 Revista JRG de Estudos Académicos - 2025;19:e082599


https://rnp-primo.hosted.exlibrisgroup.com/primo-explore/search?query=any,contains,Revista%20JRG%20de%20Estudos%20Acad%C3%AAmicos&tab=default_tab&search_scope=default_scope&vid=CAPES_V3&facet=jtitle,include,Revista%20Jrg%20De%20Estudos%20Acad%C3%AAmicos&lang=pt_BR&offset=0

Neurodesenvolvimento em criangas com cardiopatia congénita: estratégias de diagndstico precoce, intervengdo e acompanhamento

Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses (PRISMA) (Page et al.,
2021).

Tabela 1 - fluxograma de analise de artigos, com base na metodologia PRISMA (Page
et al., 2021).

PubMed (n = 3.072)
< SciELO — Pesquisa 1 (n =
g Obras identificadas durante as buscas nas F 8)
= bases de dados (n=3703) SciELO — Pesquisa 2 (n =
= 623)
§ Diretrizes institucionais

(n=1)
Apds a remocgéo de duplicatas e aplicagao
3 de filtros e limitadores (n=603) i PubMed (n = 556)
b SciELO 1 (n=5)
g SCiELO 2 (n = 42)
Selecdo das obras pela leitura de titulos e Diretrizes institucionais
resumos (n=41) (n=1)
S
S
% Leitura completa dos textos para avaliar
D elegibilidade (n=21)
[}
H 18 PubMed
(n=18)
S SciELO (n=2)
@ Obras mclwda.s para composigéo da . Diretrizes
° revisdo (n=21) institucionais
= (n=1)

Fonte: elaborada pelo autor (2025) de acordo com os artigos estudados.

3. Resultados

Foram analisadas vinte e uma (21) produgdes cientificas para a composi¢cao
desta revisdo. O Quadro 2 apresenta as principais caracteristicas dos estudos
incluidos e sintetiza seus resultados e conclusdes, organizados em sete eixos
tematicos.

As publicacbes abordaram, respectivamente: (1) fatores de risco maternos e
metabodlicos associados a formagdo de cardiopatias congénitas; (2) métodos de
triagem e diagndstico neonatal, com destaque para a combinacdo de oximetria de
pulso e ausculta cardiaca; (3) o perfil epidemiolégico e a mortalidade neonatal no
contexto brasileiro; (4) aspectos genéticos e fetais ligados a delecdo 22q11.2 e
mutagdes cromossOmicas; (5) desfechos neurodesenvolvimentais, correlacionando
alteracdes cerebrais a perfusdo e oxigenacao; (6) estratégias de acompanhamento e
reabilitagdo neuropsicologica; e (7) o impacto psicossocial sobre cuidadores e
familias.

De modo geral, os estudos evidenciam uma forte relagéo entre instabilidade
hemodinamica, fatores genéticos e prejuizos do neurodesenvolvimento em criangas
com cardiopatias congénitas.
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Tabela 2 - Distribuigdo dos artigos segundo informagdes relevantes e tipo de estudo

proposto.

: ... |Foco dos |Principais s~ |TIPO de
Eixo Tematico Estudos Achados Referéncias Estudo
Avaliagéo de gDéastt):(t:?osnal e uso FONNET ot Revisdes
Fatores de |exposigdes : al (2021) - s
d
. e medicamentos sistemati
risco para|maternas ©|teratoadnicos Wu et al cas o
hipoperfusdo |correlagdo com aumegtam s (2023); ISt AR
crénica defeitos ~ __|Lemieux et|.
= . |de malformagdes lises
cardiacos fetais. ; al. (2024)
neurocardiacas.
- Combinagdo de|Song et al.
Anall§g dd oximetria e((2021);
acuracia de | H | Estudos
: 2 g métodos de|3uYscU F? AImenia, Suang oAk multicént
Diagnéstico e, . sensibilidade para|(2022, 2

triagem como = : ricos e
rastreamento 3 . detecgéo 2025); g

oximetria de ; : revisdes
neonatal precoce; Saganski et| . 2

pulso e - _|sistemati
2 recomendagdo de|al.  (2023);
auscultagédo dronizzcs Sil t al|c3S

Ry padronizagao ilva et al.

nacional. (2024)

Distribuicdo sza:m%g:géegte: Estudos
ot (dE00en  regonaicacso |SC0 (2022) absenac
epidemiologico |40 o chos dos casos nolnyg T [analises
e mortalidade dinicos G Brasil, ainda alta FIELDS etlde base
peow nascidos  vivos mggﬁgggg: pori g, (2024) |populaci

com CC. tardio. onal

Exames como o

fetais cariotipo e

Investigacdo de|microarray Gil et al Estudos
Aspectos mutacdes cromossdmica (2021); "|genético
genéticos e|cromossomicas e|identificam riscos Lindsa e
fetais correlacdo genéticos (202 4)y laboratori

genotipo-fendtipo |precoces  para ais

alteracoes
neurocardiacas.
Reducao do :

Impacto da CC|volume cerebral asladhw;gzlz? Estudos
Desfechos no fetal e alteracbes Melli o(n Sdal de coorte
neurodesenvol |desenvolvimento (da substancia (2023); >
vimentais cognitivo e motor|branca Larans  iod neuroima

em criancas. associam-se  a al ?2825) gem

pior prognostico. |
Abell et al
Evidéncia (2023); vz

Implementacao |crescente da|SANZ (I?e‘evnsoes
Seguimento e|de programas de|importdncia  do((2023); Sobae
reabilitacdo acompanhament |acompanhamento|Dagur et al. diretrFi)zes

0 e suporte. multidisciplinar na|(2025); S

infancia. Sood et al
(2024);
Estresse elevado Estudos
Impacto Anadlise do|entre cuidadores; transvers
si[::ossocial estresse parental|necessidade de(Wang et al |ais E
Zm CmiBas e do suporte|politicas de apoio((2021) revisdes
familiar. psicologico 2 narrativa
social. s

Fonte: elaborada pelo autor (2025) de acordo com os artigos estudados.
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4. Discussao

Os resultados dessa revisao de literatura evidenciam diversos aspectos a se
considerar no diagndstico precoce das cardiopatias congénitas e no papel das
diversas especialidade no manejo dos acometimentos do neurodesenvolvimento
infantil. Sendo divididos em 3 categorias, sendo elas: Aspectos do diagnostico
precoce; Fatores de risco associados; Intervengdo precoce e acompanhamento
longitudinal.

Aspectos do Diagnéstico precoce:

Dessa forma, para reduzir o numero crescente de déficits no
neurodesenvolvimento, o ponto de partida consiste no diagndéstico precoce conforme
as caracteristicas da cardiopatia. De acordo com as evidéncias da revisao literaria, a
descoberta precoce fornece tempo habil para a intervengdo, reduzindo o tempo da
instabilidade hemodinamica no sistema nervoso central, o qual é determinante para
prevencdo das alteragbes de neurodesenvolvimento. Para atingir essa meta, nao
podemos apenas utilizar um s6 método diagnostico, mas elencar triagem neonatal,
fatores de risco e um exame fisico detalhado. Esses elementos serdo determinantes,
tendo como fim o padrdo-ouro: o ecocardiograma fetal para identificacdo das
cardiopatias. O teste do coragaozinho, realizado por meio da oximetria de pulso,
consolidou-se como uma das principais formas de triagem neonatal para a detec¢ao
de cardiopatias congénitas criticas. O exame foi incorporado ao Sistema Unico de
Saude em 2014 pela Comissdo Nacional de Incorporagdo de Tecnologias no SUS
(CONITEC), devendo ser realizado entre 24 e 48 horas de vida em todos os recém-
nascidos com mais de 34 semanas de idade gestacional. Atualizado pelo Ministério
da Saude do Brasil em 2021.0s valores de saturacido devem ser superiores a 95%
em membro superior direito e em um membro inferior, para reduzir a ocorréncia de
falsos positivos (Sociedade Brasileira de Pediatria, 2022). Apesar da praticidade,
baixo custo e elevada especificidade (= 99%) para as doengas mais prevalentes, a
sensibilidade do teste isolado é limitada, variando entre 47% e 76%, principalmente
devido a dificuldade de detecc¢ao de diversas cardiopatias menos comuns (SAGANSKI
et al., 2024). Dessa maneira, torna-se imprescindivel complementar a triagem com
exame fisico detalhado e multiprofissional (SILVA et al., 2024).

Por essa razao, ainda que o teste do coragaozinho represente uma ferramenta
essencial de triagem, sua realizagdo n&o substitui 0 exame fisico detalhado do recém-
nascido. A avaliagdo complementar é preconizada pelo Ministério da Saude e
Sociedade Brasileira de Pediatria e deve contemplar a inspecao clinica, a afericao de
sinais vitais — com atencao a simetria dos pulsos periféricos — e a ausculta cardiaca
especializada. Além disso, estudos recentes demonstram que atrasos minimos nesse
processo podem resultar em repercussodes significativas, sobretudo em pacientes com
indicagao cirurgica, nos quais podem ser observados a curto prazo: déficits motores,
cognitivos e de linguagem (MENDES et al., 2022). Outrossim, durante a revisdo foram
identificados relatos de taxas bastante dispares de sensibilidade do exame fisico
isolado, variando entre 95,6% no Linyi Maternal and Child Healthcare Hospital, na
China (HUANG et al., 2022), até 17,3% no Second Affiliated Hospital of Wenzhou
Medical University (SONG et al., 2021), discrepancia atribuida a experiéncia dos
examinadores e as especificidades das patologias detectadas.

Nesse contexto, duas solug¢des foram propostas para diminuir a variabilidade
do exame fisico. A primeira, ja consolidada em diretrizes ocidentais, consiste na
associacao com a oximetria de pulso, o que resulta no aumento das taxas de deteccao
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para 100% e 89.9% nos hospitais anteriormente citados (HUANG et al., 2022; SONG
et al., 2021)."Em contrapartida, uma vertente desenvolvida inicialmente no Texas e
implementada amplamente na China a partir de 2018, propde o uso do oximetro aliado
ao treinamento sistematico dos profissionais de saude ndo apenas em ausculta, mas
também na identificacdo de fatores de risco, sinais clinicos e condutas iniciais. A
efetividade do programa foi avaliada por questionarios aplicados antes e apos os
cursos, observando-se melhora de 88,5% no indice de acertos, redu¢ao da taxa de
falsos positivos de 2,5% para 1,2% e queda expressiva da mortalidade em criancas
com cardiopatias congénitas, de 106,8/100.000 para 38,7/100.000 (LIU et al., 2025).

Outrossim, a literatura recente reforca que os métodos de triagem como a
oximetria de pulso e o exame multiprofissional devem sempre ter como objetivo final
a indicagdo precisa do ecocardiograma, garantindo uma avaliagdo definitiva
(SAGANSKI et al., 2024). O ecocardiograma fetal permanece como o padr&o ouro e
o método diagndstico principal, sendo o mais sensivel e especifico para a identificagcao
de cardiopatias em geral. Além disso, o exame fornece um o6timo detalhamento
anatémico comparado a exames de maior custo como a Tomografia e a Ressonancia,
assim como a avaliagdo em tempo real do fluxo sanguineo com o doppler. Algo crucial
para a estratificacdo do risco cardiaco e comprometimento circulatério cerebral, assim
como a melhor execugéo e reavaliagdo do plano terapéutico durante a vida (SILVA et
al., 2024).

Fatores de risco relacionados:

A estratificagcdo de fatores de risco constitui uma etapa fundamental na
abordagem das cardiopatias congénitas, uma vez que permite antecipar o
diagnostico, planejar intervengcbes e reduzir os impactos hemodinédmicos sobre o
neurodesenvolvimento. De acordo com a American Heart Association (AHA), a
identificacdo precoce desses fatores é indispensavel para direcionar estratégias de
neuroprotecado, sobretudo nos periodos criticos da maturagéo cerebral (SOOD et al.,
2024). A fisiopatologia consiste na diminuicdo da perfusao e oxigenagao cerebral de
forma crdnica, o que ativa as vias de estresse oxidativo, inflamagao e desequilibrio do
metabolismo energético. Assim, afetando a proliferagdo e diferenciacdo neuronal, a
mielinizacdo e formacdo de sinapses, podendo resultar em alteracbes do
neurodesenvolvimento (ORZEL et al., 2023).

Do ponto de vista académico, os fatores de risco relacionados para os déficits
do neurodesenvolvimento relacionados a cardiopatias podem ser classificados em
diretos e indiretos. Os fatores diretos incluem fatores familiares e sindromes genéticas
como a delegdo, normalmente associadas com cardiopatias genéticas. Enquanto isso,
as causas indiretas contemplam diversas alteragdes maternas e fetais que influem no
metabolismo, desenvolvimento e aporte de sangue, dessa forma favorecendo a
hipéxia crénica e consequentemente a redugcdo do volume cerebral (PATT et al.,
2023).

Em primeiro lugar, ao relacionar as causas diretas, as mais bem estabelecidas
sdo as de origem genética, frequentemente sobrepostas as cardiopatias congénitas.
No estudo The Genetics of Neurodevelopment in Congenital Heart Disease (Patt et
al., 2023), foram identificados diversos genes com efeitos deletérios multiplos,
atuando de forma concomitante no desenvolvimento cardiaco e cerebral. Em
particular, a delegdo 22q11.2 e as mutagbes no gene CHD7 destacam-se como
exemplos classicos, contribuindo simultaneamente para defeitos estruturais cardiacos
e para alteragdes no neurodesenvolvimento, sobretudo nas areas da linguagem,
interagdo social, fungao executiva e diminuigdo de 10-15 no Quociente de inteligéncia
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(Ql). Esses achados reforgcam a importancia da avaliagdo genética precoce em casos
suspeitos, ndo apenas para definir a cardiopatia, mas também para antecipar
intervengdes neurocognitivas e estratégias de acompanhamento multiprofissional.

Desta forma, apd6s o avango na area genética ela se tornou a principal
explicagdo para a associagdo entre cardiopatias congénitas e disturbios do
neurodesenvolvimento. Com o objetivo de aprofundar essa relagéao, pesquisadores da
Universidade de Cambridge propuseram a utilizagdo do método chromosomal
microarray, em comparagao ao cariotipo convencional. Como resultado, foram
identificados diversos padrdes genéticos ainda ndo completamente compreendidos;
dentre eles, 31,8% estavam relacionados a cardiopatias associadas a transtornos do
neurodesenvolvimento, como o TEA e o TDAH (GILL et al., 2021). Ainda que o estudo
reforce de maneira significativa essa correlagdo, os autores destacam que tais
achados vao ganhar mais relevancia no futuro, com a popularizagédo e barateamento
dos exames genéticos.

Entretanto, mesmo que a causa genética esteja bem estabelecida, a
associagao familiar permanece como uma das formas mais eficazes de identificagao
precoce. O estudo genético conduzido por Gill et al. (2021) demonstrou que 56,3%
dos pacientes apresentavam anomalias associadas simultaneamente a cardiopatias
e disturbios do neurodesenvolvimento, enquanto apenas 60,5% dos individuos
previamente diagnosticados com essas condigdes exibiam esses mesmos padroes
genéticos. Por outro lado, a prevaléncia familiar indica que uma crianga tem 1,4 a 2,2
vezes mais chance de desenvolver transtornos do neurodesenvolvimento caso um
irmao seja afetado — risco que se eleva para 3,7 vezes no caso do Transtorno do
Espectro Autista (TEA) (FIELDS et al., 2024). Portanto, ainda que os avangos
genéticos representem uma promissora ferramenta futura, o mapeamento familiar
deve ser valorizado como estratégia fundamental para a identificacdo precoce e
monitoramento preventivo dessas condi¢oes.

Em segundo lugar, ao falarmos das causas indiretas, criangas abordadas por
cirurgia cardiaca precoce. Estudos recentes, como ADHD Symptomatology of
Children with Congenital Heart Disease 10 Years After Cardiac Surgery , evidenciam
que a abordagem cirurgica precoce é fundamental para evitar complicagdes organicas
graves e reduzir o risco de mortalidade, embora exponha o organismo a um estresse
poOs-operatorio transitorio. Contudo, essa decisdo é delicada: principalmente
intervengdes realizadas antes dos dois anos de idade estdo associadas a maior risco
de déficits atencionais, executivos e de aprendizagem. A fisiopatologia esta
relacionada a hipoxia relativa e inflamacdo sistémica que ocorrem apds o
procedimento, afetando fases criticas de proliferagdo neuronal, mielinizacdo e
formacédo sinaptica. Dessa forma, com déficits variantes da fase prevalente no
momento, mas com carater progressevio devido a necessidade maior de elencar
areas da inteligéncia durante o crescimento (CZOBOR et al., 2021).

Além disso, deve ressaltar a prevaléncia da Diabetes Gestacional e sua relacéo
com defeitos conotruncais. De acordo com o estudo da BMC, maes com a doenca
tém 2,65 mais chances de ter filhos com cardiopatias (WU; LI; LIU, 2022). Sua
fisiopatologia baseia-se na hiperglicemia materna com efeito teratogénico,
ocasionando uma hiperinsulinemia fetal compensatoria. Esse processo leva a
hipertrofia do ventriculo esquerdo, com resultado na diminuigdo da fragdo de ejegao
e estresse oxidativo placentario. Além disso, esse processo esta associado a risco 3
vezes maior de defeitos conotruncais, como a Tetralogia de Fallot e diversas doengas
associadas ao canal arterial. Dessa maneira, também aumentando a possibilidade de
lesdes no sistema nervoso central de forma aguda e da probabilidade de hipoxia
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cronica, devido ao efeito de outras cardiopatias (MADURO et al., 2022, p. 953).

Outro fator indireto de grande relevancia é a obesidade pré-gestacional,
associada de forma independente ao aumento do risco de cardiopatias. Uma
metanalise recente demonstrou que gestantes obesas apresentam aumento de 1,15
vezes no risco de malformagdes cardiacas, com maior impacto sobre defeitos do
septo ventricular e anomalias conotruncais (ZHANG et al., 2022). Ademais, esses
achados foram correlacionados ao desenvolvimento de outras doencas e a
desregulacdo metabdlica envolvendo insulina e outros hormdnios, com uma relagao
proporcional do IMC materno e diminui¢cdo do fluxo global. (Salmeri et al., 2024). De
maneira semelhante, o tabagismo durante a gestagdo também foi identificado como
fator de risco independente, com aumento de 1,16 vezes nos casos, sobretudo
relacionado a defeitos do septo atrial e persisténcia do canal arterial (ZHANG et al.,
2022). Os mecanismos fisiopatologicos consistem em hipoxemia fetal, induzida por
nicotina e monodxido de carbono, assim como o estresse oxidativo placentario e
alteracbes metabdlicas maternas que repercutem no desenvolvimento do sistema
nervoso central.

Intervencgao precoce e acompanhamento longitudinal:

No contexto das intervengdes precoces, o papel médico ndo se restringe a
terapia corretiva, mas abrange também o seguimento continuo e estimulo precoce.
Dessa forma, além da conduta especifica, a American Heart Association (SOOD et
al., 2024) considera essencial que o médico atue como orientador familiar, garantindo
a integragdo das terapias multiprofissionais adequadas, consolidando o nucleo
familiar como co participante dos processos de prevengao, monitoramento e triagem.

Inicialmente, o papel médico envolve a avaliagdo criteriosa da indicagao
cirurgica e a compreensao de suas consequéncias sistémicas e neuroldgicas. A
cirurgia cardiaca, nesse contexto, representa uma conduta resolutiva ou profilatica
quase sempre irremediavel, amplamente consolidada na literatura cientifica como
essencial para aumentar a sobrevida e preservar a fungdo de 6rgédos e sistemas
(AMERICAN COLLEGE OF CARDIOLOGY; AMERICAN HEART ASSOCIATION,
2022). Entretanto, ao analisar apenas o impacto neurolégico do procedimento, um
estudo de neuroimagem (SOOD et al., 2024) demonstrou que aproximadamente 20%
das criangas com cardiopatia congénita apresentavam lesdes encefalicas antes da
cirurgia, enquanto 40% desenvolveram novas lesdes detectadas no pds-operatorio.
Além disso, o estudo relaciona a instabilidade hemodinamica inerente ao
procedimento com a ocorréncia de crises epilépticas (7,4%), Acidentes cerebrais
isquémicos (prevaléncia entre 4% e 21%) assim como déficits neurocomportamentais
percebidos apenas com o acompanhamento longitudinal.

Diante dessa prevaléncia de comprometimento neurolégico, o papel médico
estende-se para a estratificagcdo de risco e a avaliagdo regular do paciente.
Atualmente, a classificagao proposta pela AHA (SOOD et al., 2024) € dividida em trés
categorias:

- Categoria 1: Criangas com cardiopatias graves que foram abordadas com
cirurgia.

- Categoria 2: Criangas que cursaram com cianose em extremidade sem
exposic¢ao a cirurgias abertas.

- Categoria 3: Pacientes que ndo se encaixam em nenhuma das outras
categorias, mas apresentam risco elevado para disturbios devido a eventos
cardiacos na infancia.

A avaliagdo neuropsicolégica periodica é recomendada para todas as
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categorias aos 6 meses, 18 meses, 3 anos e 5 anos de idade, e de forma intermitente
na adolescéncia e vida adulta, Essas consultas podem ser feita por qualquer
profissional médico englobando fungdes cognitivas, motoras, sociais e adaptativas
adequadas a cada faixa etaria (TABELA). Além disso €& recomendado o
encaminhamento para a neurologia, fonoaudiologia, psicologia, pedagogia ou
qualquer area adicional a partir da necessidade (SOQOD et al., 2024).

Ademais, € também dever do profissional médico promover a educacao familiar
para favorecer a centralizagdo compartilhada do cuidado (TABELA). Essa abordagem
tem como fundamento inicial o empoderamento dos pais por meio do conhecimento e
transparéncia em relacdo a marcos inalcangados, prognostico ou planos de cuidado
— estratégias que reduzem o estresse familiar pela sensagcdo de controle e
diregdo.De acordo com Mahle et al. (2024), um ambiente doméstico marcado por altos
niveis de estresse parental esta intimamente associado a piores escores cognitivos
(=9 pontos abaixo da média), motores (=7 pontos abaixo) e linguisticos (=1,5 més de
atraso) no primeiro ano de vida, independentemente da gravidade da cardiopatia.
Portanto, o cuidado centrado na familia transcende a simples adesao terapéutica ou
o0 seguimento clinico: ele constitui uma primeira linha de defesa neuropsicologica,
capaz de mitigar déficits cognitivos e favorecer um desenvolvimento mais equilibrado.

Outrossim, é fundamental reconhecer que o cuidado nao é restrito a atuacao
médica, mas deve integrar uma rede de profissionais multiprofissionais para o
acompanhamento global da criangca e de sua familia. A auséncia dessa integragao
repercute diretamente na qualidade do diagndstico e do seguimento: pediatras sem
suporte multiprofissional apenas avaliam de forma completa os marcos do
desenvolvimento em cerca de 45% das consultas, o que refor¢a o papel indispensavel
no diagndstico e manejo precoce. Além disso, foi observado que os pais relatam
elevada satisfagdo com os servicos multiprofissionais, refletindo no aumento da
adesao média para 79% e maior facilidade para o encaminhamento a novas terapias,
conforme as necessidades identificadas pelos profissionais (ABELL et al., 2023).

Contudo, mesmo que o servico multiprofissional ideal apresente beneficios
indiscutiveis, sua efetividade € condicionada a rede de servigos servigos. Fatores
como a qualificacdo dos profissionais envolvidos e a distancia dos centros de
referéncia influenciam diretamente os resultados obtidos e contribuem para a
sobrecarga familiar. Nesse cenario, a telemedicina desponta como a principal
alternativa para a viabilizagdo do cuidado integral; entretanto, seu uso ainda é limitado
pelo alto custo de implementagcdo, sendo mais um fator de disparidade entre os
servicos (ABELL et al., 2023).

5. Conclusao

A presente revisao integrativa evidenciou que as cardiopatias congénitas
constituem nao apenas a malformacao cardiaca mais prevalente na infancia, mas
também um importante fator de risco para déficits do neurodesenvolvimento. A
pesquisa revisada demonstra que a instabilidade hemodindmica, as mutacdes
genéticas e as condicbes maternas como diabetes gestacional e disturbios
metabdlicos atuam sinergicamente nessas alteragdes, justificando a necessidade de
abordagens diagnosticas e terapéuticas precoces.

Os achados reforgcam que a combinagao entre o teste de oximetria de pulso, a
ausculta cardiaca qualificada e o ecocardiograma fetal representam nitidamente a
estratégia mais eficaz para o diagndstico, reduzindo significativamente o tempo de
hipéxia e os danos neuroldgicos subsequentes. Além disso, destaca-se o papel
essencial do acompanhamento multiprofissional (pediatras, cardiologistas,
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neurologistas, psicélogos, fonoaudidlogos e educadores) continuo durante toda a
vida. Esta medida é fundamental para a prevencao de prejuizos cognitivos, motores
e emocionais a curto e longo prazo.

Por fim, a integracdo entre as diretrizes institucionais, como Ministério da
Saude, Sociedade Brasileira de Pediatria e da American Heart Association (SBP,
2022; SOOD et al., 2024) e a atuagao interdisciplinar nos niveis primario e terciario de
atengdo a saude constitui o alicerce para um cuidado integral voltado para o
neurodesenvolvimento sustentavel das criangas com cardiopatia congénita.
promovendo nao apenas sobrevida, mas também qualidade de vida e adequado
desenvolvimento independente da fase da vida.
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