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Lista de abrevieri si simboluri 

 

DSAV- Defect septal atrioventricular 

TAC- Trunchi arterial comun 

CI- interval de incredere 

CoA- Coarctaţie de aorta 

DR- rată de detecţie 

DV-duct venos 

FMF- Fundaţia de Medicină Fetală 

FPR- rata rezultatelor fals pozitive 

MoM- multiplu de mediană 

TN-translucenţa nucală 

PI- indice de pulsatilitate 

VPN- valoare predictivă negativă 

VPP- valoare predictivă pozitivă 

DSV- Defect de sept ventricular 

Se- Sensibilitate 

Sp-Specificitate 

 

 

 



Introducere 

 

 

Malformaţiile cardiace ocupă unul dintre primele locuri ca frecvenţă în rândul 

malformaţiilor congenitale fetale. Dintre anomaliile congenitale severe,  maformaţiile cardiace 

cele mai frecvente anomalii. In datele din literatură, în seriile postnatale, incidenţa anomaliilor 

cardiace variază intre 50/1000 de naşteri [1], atunci când sunt luate în calcul toate anomaliile 

structurale cardiace (defecte septale ventriculare; duct arterial deschis - mai frecvent la copiii 

născuţi prematur; bicuspidia aortică - asociată cu morbiditate şi mortalitate crescută, neputand 

fi diagnosticată antenatal sau anomalii cardiace minore precum anevrism de sept interatrial sau 

vena cavă superioară persistentă stângă) [1,2,3] si 4-9/1000 de naşteri, atunci când se exclud 

anomaliile cardiace minore [2,4].  O parte dintre acestea necesită supraveghere postnatală sau 

intervenţie chirurgicală minimă şi pot să nu aibă un impact major asupra calitaţii vieţii 

copilului, însă ramân multe dintre anomaliile cardiace congenitale care necesită îngrijire încă 

din momentul naşterii sau în primele săptămâni sau luni de viaţă. Acestea pun probleme mari 

de supravieţuire chiar în condiţiile în care copiii beneficiază de tratament chirurgical 

cardiologic pediatric, fie cu viza curativă sau paleativă, influentand mortalitatea infantilă până 

la a reprezenta jumătate din decesele infantile cauzate de anomalii congenitale [4]. Detecţia cât 

mai precoce a malformaţiilor cardiace, chiar în primul trimestru de sarcină, permite consilierea 

adecvată a părinţilor si stabilirea unui plan de îngrijire specific. Obiectivul diagnosticului 

antenatal este în primul rând stabilirea prognosticului cardiac (care poate duce inclusiv la 

decizia de întrerupere a cursului sarcinii în cazuri extrem de grave), organizarea naşterii într-

un centru specializat şi tratamentul precoce al anomaliilor structurale grave, înainte de 

degradarea stării clinice a nou-născutului. 

Examinarea cordului fetal se efectuează ideal la 18-22 săptămâni de gestaţie [5] însă 

această vârstă de sarcină nu este restrictivă, multe anomalii putand fi vizualizate atât după 

această vârstă de gestaţie cât şi înainte. Intrucât este în interesul femeii gravide să aibă un 

diagnostic cât mai precoce al malformaţiei cardiace, în ultimele 2 decenii a existat un interes 

deosebit în stabilirea unor factori de risc, markeri şi metode de diagnostic ale malformaţiilor 

cardiace congenitale în primul trimestru de sarcină [2,5].  



Metoda consacrată de stabilire a riscului pentru anomalii cardiace congenitale constă în 

evaluare a unor markeri precum translucenţa nucală (TN). Aceasta a fost obstervată în 1995 ca 

fiind crescută la feţii cu anomalii cardiace şi trisomie 18. Studii efectuate între anii 1996-1997 

au arătat asocierea între TN crescută atât la feţii cu trisomii cât şi la feţii euploizi. [6,7,8,9,10] 

Ulterior, în 1999, s-a demonstrat folosirea TN ca marker de screening de prim trimestru pentru 

anomalii cardiace congenitale [11,12,13]. Tot în 1999 s-a observat că ductul venos are un flux 

modificat la feţii cu anomalii cardiace congenitale iar in 2011 s-a demonstrat utilitatea acestuia, 

ca şi utilitatea regurgitaţiei tricuspidiene (TR), ca teste de screening pentru anomalii structurale 

cardiace [14,15,16,17]. Cel puţin unul din cei trei markeri (TN peste percentila 95, unda A 

inversată la nivelul DV şi regurgitaţie tricuspidiană ) este modificat la 57,6 % din feţii cu 

malformaţii cardiace. Translucenţa nucală este peste percentila 95 la 35,3% din feţii cu 

malformaţii cardiace faţă de 4,8% din feţii cu cord normal, regurgitaţia tricuspidiană apare la 

32,9% din feţii cu malformaţii cardiace faţă de 1,3% din feţii cu cord normal, iar unda A a DV 

este inversată la 28,2% din feţii cu malformaţii cardiace faţă de 2,1% din feţii cu cord normal 

[18]. Prin asocierea celor 3 markeri performanţa screening-ului pentru anomalii cardiace 

congenitale este de 35,6% (pentru 1% FPR), 48,2% (pentru 3% FPR) şi 54,1% (pentru 5% 

FPR) [19]. 

Ideea examinării directe a cordului în primul trimestru de sarcină a apărut în anii 90 [21], 

în timp având loc creşterea acurateţii examinării direct proporţional cu îmbunătăţirea calităţilor 

tehnice ale ecografelor şi a expertizei operatorilor. Cordul fetal în primul trimestru de sarcină 

are aproximativ 6-10 mm [19].   

Principiile de bază ale examinării cordului în primul trimestru de sarcină ramân aceleaşi ca 

şi în trimestrul 2 şi 3 [20], însă având în vedere dimensiunile mici ale cordului fetal şi ale 

părţilor acestuia în primul trimestru, examinarea Doppler color este considerată mai folositoare 

decât modul B [2,3].  

 

 

 



 

Contribuţii personale 

 

 

Având in vedere cele de mai sus, mi-am propus să studiez contribuţia examinării 

ecografice directe a cordului fetal între 11 şi 14 săptămâni de gestaţie la detecţia malformaţiilor 

cadiace, comparativ cu contribuţia examinării ecografice în al doilea trimestrul de sarcină şi 

raportat la numărul total de malformaţii cardiace (diagnosticate prenatal sau postnatal) care au 

necesitat tratament medical sau chirurgical în primul an de viaţă, într-o populatie mixtă de 

gravide din Bucuresti.  Obiectivele studiului sunt: 

1. Să stabilesc şi să aplic protocolul evaluarii cordului fetal prin examinare directa la 

11-14 saptamani, în condiţiile concrete ale  elaborării  acestui studiu; 

2. Să analizez termenii în care metoda evaluării directe a cordului fetal la 11-14 

săptămâni de sarcină se poate aplica la populaţia de studiu şi rezultatele aplicării acestei 

metode; 

3. Să studiez frecvenţa, rata de detecţie, sensibilitatea, specificitatea, valoarea 

predictivă pozitivă şi negativă,  proporţia din totalul anomaliilor cardiace diagnosticate 

antenatal şi în primul trimestru a diverselor malformaţii cardiace la 11-14 săptămâni de sarcină; 

4. Să analizez felul în care tipul malformaţiei are impact asupra ratei de detecţie 

comparativ cu rata de detecţie în trimestrul al doilea şi diagnosticele postnatale; 

5. Să compar rata de detecţie obţinută prin aplicarea protocolului cu rata de detecţie 

obţinuta prin folosirea translucenţei nucale ca test de screening pentru anomalii cardiace; 

6. Să studiez asocierea dintre anomaliile structurale cardiace şi defectele genetice şi 

felul în care acestea se influenţează; 

7. Să analizez importanţa evaluării cordului fetal prin examinare directă la 11-14 

săptămâni de sarcină prin stabilirea valorii predictive negative a examinării cardiace directe în 

primul trimestru de sarcină; 



8. Să studiez rezultatul diagnosticului precoce al anomaliilor cardiace asupra numărului 

de copii în viaţă (trataţi sau stabili) comparat cu diagnosticul efectuat după primul trimestru; 

9. Să studiez proporţia şi importanţa practică a cazurilor în care nu s-a putut obţine un 

rezultat clar (normal sau anormal) în primul trimestru; 

10. Să coroborez  rezultatele obţinute în cadrul acestui studiu cu datele din literatura 

stiinţifică de specialitate, care să conducă la recomandari privind utilitatea şi contextul în care 

este posibilă introducerea evaluarii ecografice directe a cordului fetal în protocolul de evaluare 

fetală în trimestrul întai. 

 

 

Lotul de studiu 

 

Au fost incluşi în lotul de studiu în total 8167 feţi (7906 gravide, 7647 sarcini unice, 259 

sarcini multiple, dintre care 2 sarcini cu tripleti, restul fiind sarcini gemelare) într-o populaţie 

neselectată într-un centru de referinţă (compusă din cazuri de screening şi cazuri cu suspiciuni de 

anomalii) în perioada 05.10.2009-30.06.2017. Au fost incluse paciente cu sarcină cu vârstă de 

gestaţie între 11 săptămâni şi 3 zile şi 13 săptămâni şi 6 zile. Au fost excluse pacientele care nu au 

dorit să participe la acest studiu şi cele de la care nu s-au mai putut obţine informaţii despre evoluţia 

şi rezultatul sacinii după evaluarea ecografică din primul trimestru.  

Vârsta gravidelor incluse în grupul de studiu a fost cuprinsă între  15 şi 45 ani, cu o medie 

30,2 ani şi o mediană de 29,7 ani, metoda de concepţie a fost spontană la 95,16 % din cazuri şi 

indicele de masă corporală maternă a variat între 15 şi 45, cu o valoare mediană de 22,32. 

Vârsta gestaţională la momentul examinării a variat între 78 şi 98 de zile (11 săptămâni  şi 

3 zile şi o zi şi 14 săptămâni) corespunzând unei lungimi cranio-caudale între 45 şi 84 mm, conform 

protocolului FMF.  



Valoarea TN a variat între 0,8 şi 6,9 mm. Un procent de 52,7% din valorile TN măsurate 

au fost peste valoarea TN mediană aşteptată, în vreme ce 2,7% din cazuri au avut valori ale 

masurării TN sub percentila 5 şi 3,1% au avut valori peste percentila 95, percentilele de referinţă 

fiind cele stabilte de FMF. Aceste valori au o distribuţie normală, apropiată de valorile aşteptate 

într-un lot cu aceleaşi caracteristici, conform datelor FMF şi auditării FMF anuale a distribuţiei 

TN pe care examinatorii din Departamentul de Medicină Materno-Fetală al Spitalului Clinic 

Filantropia trebuie să o efectueze anual (www.fetalmedicine.org)  [22]. 

Distribuţiile acestor caracteristici confrmă faptul că studiul a fost corect conceput şi 

populaţia din lotul analizat reprezintă o populaţie neselectată dintr-un centru de referinţă. 

In lotul studiat au existat 57 de cazuri cu anomalii genetice, 33 dintre acestea (57,9%) fiind 

reprezentate de trisomia 21 şi 24 dintre ele (42,1%) fiind alte anomalii genetice. 

In trimestrul al doilea de sarcină gravidele din lotul studiat au beneficiat de evaluarea 

ecografică a morfologiei fetale, şi datele obţinute au fost comparate cu cele colectate în primul 

trimestru de sarcină.  

In cazul pacientelor la care nu s-a identificat nici o malformaţie cardiacă fetală în timpul 

vieţii intrauterine, evaluarea postnatală s-a facut prin obţinerea de informaţii prin telefon de la 

paciente la minim 1 an dupa naştere.  In cazul feţilor cu malformaţii cardiace, informaţiile 

postnatale au fost obţinute în funcţie de caz, de la medicii neonatolog, cardiolog, genetician, 

anatomo-patolog. Perioada de urmărire a pacientelor din grupul de studiu a variat între o 

săptămână, şi 72 de săptămâni. Deoarece un numar mic de gravide (92 gravide) nu au putut fi 

contactate după naştere rezultatul complet este disponibil doar la 7906 gravide din lotul studiat. 

Rezumând, lucrarea studiază contribuţia examinării ecografice directe a cordului fetal 

între 11 şi 14 săptămâni de gestaţie la detecţia  malformaţiilor cadiace, comparativ cu contribuţia 

examinării ecografice în trimestrul al doilea şi raportat la numărul total de malformaţii cardiace 

(diagnosticate prenatal sau postnatal) care au necesitat tratament medical sau chirurgical în 

primul an de viaţă,  într-o populatie neselectată de 7906 gravide cu vârsta cuprinsă între 15 şi 45 

de ani şi 8167 feţi cu vârsta gestaţională cuprinsă între (11+3) si (14+0) săptămâni de sarcină 

într-un centru de referinţă. 

http://www.fetalmedicine.org/


 

Materiale şi metodă 

Examinările ecografice din lotul studiat au fost efectuate de 8 medici specialişti sau primari 

în specialitatea de obstetrică-ginecologie cu certificat de competenţă în ecografie obstetricală 

acordat de Ministerul Sanătatii şi acredităti de FMF pentru ecografia de 11-14 săptămâni  şi care 

sunt  auditaţi anual pentru menţinerea acestei acreditări. 

Ecografele folosite în acest studiu au fost ecografe Voluson 730 Pro sau Expert şi E8 Expert  

(GE Medical Systems, Zipf, Austria). Abordarea ecografică a fost cea abdominală folosindu-se 

transductori curbliniari de 3-7,5 MHz sau 2-8 MHz. In cazurile în care imaginile obţinute au fost 

considerate suboptimale, şi, ca urmare, nu au permis examinarea adecvată a cordului fetal din 

cauza poziţiei de retroversie a uterului, indicelui crescut de masa corporală maternă, fibroame 

uterine, s-a recurs la abordarea transvaginală, folosindu-se transductori de 3-9 MHz sau de 4-9 

MHz. Timpul de examinare pentru întreaga evaluare ecografică de trimestru întâi a fost de 30 de 

minute pentru fiecare făt (30 de minute pentru sarcinile unice şi 60 de minute pentru sarcinile 

gemelare). In cazurile în care examinarea ecografică nu a putut fi efectuată complet în acest 

interval de timp, mai ales din cauza poziţiei fetale, s-a reluat examinarea în aceeaşi zi, după un 

interval de aproximativ 30 de minute, acest proces repetându-se până la obţinerea tuturor 

imaginilor ecografice obligatorii stabilite prin protocol. S-au folosit imagini bidimensionale în 

modul B şi Doppler color, Doppler pulsatil pentru evaluarea valvei tricuspide şi, în cazuri 

selecţionate, s-au stocat secvente video 2D şi volume 3D.  

Pentru stocarea informaţiilor demografice materne, antecedente patologice şi obstetricale 

personale, rezultatele evaluării ecografice şi rezultate biochimice (betaHCG si PAPP-A) s-a folosit 

programul de calcul FMF . Intrucât acest modul nu permite stocarea imaginilor dar permite, deşi 

cu dificultate, stocarea informaţiilor specifice cu privire la anomaliile structurale fetale şi accesarea 

datelor cu privire la acestea, cazurile de malformaţii, inclusiv cele cardiace, sunt înregistrate în 

Registrul Instituţional de Malformaţii al Spitalului Clinic Filantropia, iar imaginile ecografice ale 

anomaliilor structurale au fost stocate atât în memoria ecografelor folosite, cât şi în dispozitive 

separate de stocare de date.  



Protocolul de examinare a cordului fetal se bazează pe faptul că principiile de bază ale 

examinării cordului în primul trimestru de sarcină în lotul examinat sunt aceleaşi cu trimestrul 2 

şi 3 [20], însă, având în vedere dimensiunile mici, de aproximativ 6-10 mm ale cordului fetal şi 

părţilor acestuia în primul trimestru, o atenţie deosebită s-a acordat imaginilor Doppler color. S-a 

folosit, de primă intenţie, abordarea ecografică transabdominală, şi, în cazuri selecţionate, acolo 

unde imaginile ecografice obţinute transabdominal au fost considerate suboptimale, s-a efectuat 

ecografie transvaginală. 

Examinarea a constat într-o glisare transversală de la nivelul abdomenului superior la 

nivelul toracelui fetal până la nivelul arcului aortic, în modul B şi încă unul în modul Doppler color 

cu un PRF de 4-5 kHz [23]. 

Protocolul de examinare a cuprins: evaluarea poziţiei şi orientării fătului; situsul 

abdominal, respectiv poziţia stomacului pe partea stângă; examinarea poziţiei venei cave inferioare 

şi a aortei abdomniale au fost efectuate acolo unde a fost posibil, dar nu obligatoriu. S-a examinat 

imaginea de 4 camere în mod B, cu evaluarea poziţiei, orientării şi  dimensiunii (aproximativ 1/3 

din aria toracelui) cordului fetal, dimensiunile atriilor şi ventriculilor, crucea inimii şi inserţia 

diferenţiată a valvelor atrio-ventriculare la nivelul septului interventricular. De asemnea s-a 

examinat imaginea de 4 camere în modul Doppler color   folosind un PRF de 4-5 kHz unde s-a 

urmărit forma şi dimensiunile ventriculilor,  umplerea aproximativ egală a celor doi ventriculi şi 

fluxul (laminar) la nivelul valvelor atrio-ventriculare. Modelul normal al imaginii de 4 camere în 

modul Doppler color este evidenţiat în Figura 1. S-a evaluat fluxul la nivelul valvei tricuspide prin 

Doppler pulsatil, prin metoda descrisă de FMF ca marker prim trimestru pentru aneuploidii. Planul 

de ejecţie al aortei a fost examinat în mod B atunci când dimensiunile şi poziţia fătului au permis, 

şi în toate cazurile în modul Doppler color, prin examinarea dimensiunii şi fluxului liniar orientat 

către umărul drept, fără turbulenţe la acest nivel. S-a evaluat planul celor 3 vase în modul B, cu 

vizualizarea arterei pulmonare, aortei ascendente şi vena cavă superioară şi în modul Doppler color 

unde s-a examinat ejecţia arterei pulmonare la nivelul ventriculului drept, traiectul către posterior 

şi continuarea cu ductul arterial şi arcul aortic, formand împreună semnul V. Recomandată, dar nu 

obligatorie, a fost aplicarea modului Doppler color cu un PRF de 1,3kHz la nivelul imaginii de 

patru camere pentru evaluarea venelor pulmonare şi la nivelul arcului aortic pentru examinarea 

originii şi traseului arterei subclavii drepte.  



Diagnosticele pentru principalele anomalii structurale cardiace fetale au fost luate în 

considerare după criterii specifice şi modelele ecografice concepute în acest scop. 

Analiza datelor personale ale pacientelor a fost efectuată doar de medicii care au efectuat 

examinările ecografice. Doar ei au avut acces la informaţiile personale ale pacientelor. PC-ul şi 

celelate instrumente de stocare pe care s-au păstrat pe termen lung informaţiile sunt protejate prin 

parolă cunoscută doar de medicii care au efectuat examinările ecografice. 

 Examinarea ecografică a fătului în primul trimestru, inclusiv evaluarea cordului fetal s-a 

făcut cu acordul pacientelor. S-a obţinut acordul informat al  pacientelor pentru includerea în acest 

studiu, incluzând şi acordul de a fi contactate în primul an de viaţă al nou-născutului pentru aflarea 

rezultatului final al sarcinii.               

 

Rezultate  

 

In lotul examinat au fost identificate în total 41 anomalii cardiace. Am calculat o frecvenţă 

a anomaliilor cardiace fetale de 5,02/1000 de naşteri. Rata de detecţie antenatală a fost de 95,12%, 

iar rata de detecţie în primul trimestru a fost de 75,6%. Am calculat sensibiliatea (Se) de 75,61% 

(atunci când un făt a avut o malformaţie cardiacă, probabilitatea ca ecografia să o depisteze a fost 

de 75,61%), specificitatea (Sp) de 100% (atunci când un făt nu a avut o malformaţie cardiacă, 

probabilitatea ca testul imagistic să reflecte acest lucru a fost de 100%), VPP = 100% (toţi subiecţii 

la care testul a fost pozitiv au avut într-adevăr o malformaţie cardiacă), VPN = 99,87% (99,87% 

dintre subiecţii la care ecografia a fost negativă pentru malformaţii cardiace nu au avut patologie). 

Un test z pentru compararea proporţiilor a arătat că a existat o diferenţă semnificativă statistic între 

proporţia de subiecţi diagnosticaţi cu anomalii ale cordului în primul trimestru şi cei diagnosticaţi 

în trimestrul doilea de sarcină (z =5,0859, p = 0,00). 

 Astfel, au fost diagnosticate: 

- 10 cazuri de anomalii de tipul tetralogie Fallot/trunchi arterial comun, toate fiind 

diagnosticate antenatal; dintre acestea 7 au fost diagnosticate în trimestrul întâi de 

sarcină şi 3 (toate acestea fiind cazuri de tetralogie Fallot) au fost diagnosticate în 



trimestrul al doilea de sarcină. Frecvenţa acestor anomalii a fost de 1,2/1000 de naşteri, 

rata de detecţie antenatală a fost de 100% şi rata de detecţie în primul trimestru de sarcină 

a fost de 70%. Valoarea predictivă pozitivă de 100% şi cea predictivă negativă de 

99,83%. Tetralogia Fallot şi trunchiul arterial comun împreună au reprezentat 25,64% 

din anomaliile cardiace diagnosticate antenatal şi 22,58% din anomaliile diagnosticate 

în primul trimestru de sarcină.  Un test z pentru compararea proporţiilor a arătat că nu a 

existat o diferenţă semnificativă statistic între proporţia de subiecţi diagnosticaţi cu 

anomalii de tip tetralogie Fallot/trunchi arterial comun în primul trimestru şi cei 

diagnosticaţi în trimestrul al doilea (z = 1,79, p = 0,07);  

- 11 cazuri de anomalii de creştere a cordului stâng (hipoplazie de cord stâng/coarctaţie 

de aortă), 10 dintre acestea fiind diagnosticate antenatal; dintre ele 9 au fost 

diagnosticate în trimestrul întâi şi un caz de coarctaţie de aortă a fost diagnosticat în 

trimestrul al doilea de sarcină. Frecvenţa acestor anomalii a fost de 1,34/1000 de 

naşteri, rata de detecţie antenatală a fost de 90,9% şi rata de detecţie în primul trimestru 

de sarcină a fost de 81,8%. Valoarea predictivă pozitivă de 100% şi cea predictivă 

negativă de 99,97%. Sensibilitatea examinării cordului fetal oricând în timpul sarcinii 

pentru anomaliile de creştere a cordului stâng a fost de 90,9%, specificitatea de 100%, 

valoarea predictivă pozitivă de 100% şi cea predictivă negativă de 99,98%. Au 

reprezentat 25,64 % din anomaliile cardiace diagnosticate antenatal şi 29,03% din 

anomaliile diagnosticate în primul trimestru. Un test z pentru compararea proporţiilor 

a arătat că a existat o diferenţă semnificativă statistic între proporţia de subiecţi 

diagnosticaţi cu anomalii de creştere a cordului stâng şi cei diagnosticaţi în trimestrul 

al doilea (z = 3,58, p = 0,00); 

-  1 caz de transpoziţie de mari vase, diagnosticat în trimestrul al doilea de sarcină. 

Frecvenţa acestei anomalii a fost de 0,12/1000 de naşteri, rata de detecţie antenatală a 



fost de 100% şi rata de detecţie în primul trimestru de sarcină a fost de 0%. A 

reprezentat 2,56 % din anomaliile cardiace diagnosticate antenatal; 

- 4 cazuri de arc aortic drept, toate fiind diagnosticate antenatal; dintre ele 3 au fost 

diagnosticate în trimestrul întâi şi un caz arc aortic drept a fost diagnosticat în trimestrul 

al doilea. Frecvenţa acestei anomalii a fost de 0,48/1000 de naşteri, rata de detecţie 

antenatală a fost de 100% şi rata de detecţie în primul trimestru de sarcină a fost de 

75%. Valoarea predictivă pozitivă de 100% şi cea predictivă negativă de 99,98%. Arcul 

aortic drept a reprezentat 10,2% din anomaliile cardiace diagnosticate antenatal şi 

9,67% din anomaliile diagnosticate în primul trimestru de sarcină; 

- 5 cazuri de defect septal atrioventricular, toate fiind diagnosticate în primul trimestru 

de sarcină. Frecvenţa acestei anomalii a fost de 0,61/1000 de naşteri, rata de detecţie 

antenatală şi rata de detecţie în primul trimestru au fost de 100%. A reprezentat 12,82% 

din anomaliile cardiace diagnosticate antenatal şi 16,12% din anomaliile diagnosticate 

in trimestrul întâi de sarcină. Un test z pentru compararea proporţiilor a arătat că aceste 

date au semnificaţie statistică (z = 3,1623 p = 0,00158); 

- 4 cazuri de defect septal ventricular izolat (cu semnificaţie clinică), 3 dintre acestea 

fiind diagnosticate antenatal; dintre ele, 1 caz a fost diagnosticat în trimestrul întâi şi 2 

cazuri au fost diagnosticate în trimestrul al doilea de sarcină. Frecvenţa acestei anomalii 

a fost de 0,48/1000 de naşteri, rata de detecţie antenatală a fost de 75% şi rata de 

detecţie în primul trimestru de sarcină a fost de 25%. Valoarea predictivă pozitivă a 

examinării cordului fetal în primul trimestru de sarcină pentru defectul de sept 

ventricular (izolat) a fost de 100% şi cea predictivă negativă de 99,96%. A reprezentat 



7,69 % din anomaliile cardiace diagnosticate antenatal şi 3,22% din anomaliile 

diagnosticate în trimestrul întâi de sarcină; 

- 2 cazuri ventricul stâng cu dublă cale de ejecţie, amândouă fiind diagnosticate 

antenatal în primul trimestru. Frecvenţa acestor anomalii a fost de 0,24/1000 de naşteri, 

rata de detecţie antenatală şi rata de detecţie în primul trimestru au fost de 100%. A 

reprezentat 5,12 % din anomaliile cardiace diagnosticate antenatal si 6,45% din 

anomaliile diagnosticate în primul trimestrul. Un test z pentru compararea proporţiilor 

a arătat că aceste date au semnificatie statistică (z = 2, p = 0,0455); 

- 1 caz de atrezie de tricuspidă cu defect septal ventricular 

- 1 caz de isomerism atrial stâng 

- 1 caz de cord tricameral 

- 1 caz de cord plurimalformat la care nu s-a putut stabili diagnosticul specific.  

Aceste ultime patru cazuri au fost toate diagnosticate în primul trimestru de sarcină, 

rezultând o frecvenţă de 0,12/1000 de naşteri pentru fiecare, rata de detecţie antenatală şi rata de 

detecţie în primul trimestru au fost de 100%.  Fiecare dintre acestea au reprezentat 2,56% din 

anomaliile cardiace diagnosticate antenatal şi 3,22% din anomaliile diagnosticate în primul 

trimestru. Având în vedere prevalenţa foarte mică a acestor anomalii, consider că pentru a putea 

stabili sensibilitatea, specificitatea şi valorile predictive ale examinarii pentru aceste malformaţii 

este necesar un lot mult mai mare de subiecţi. 

Nu a existat o diferenţă statistică (p=0,211) între tipul de imagine anormală (doar imaginea 

de 4 camere, doar imaginea celor 3 vase sau amândouă) şi numarul de cazuri diagnosticate.  

 



Tabelul 1. Anomalii cardiace diagnosticate, rata de detecţie (DR) şi frecvenţa la 1000 de naşteri. 

Anomalie 

cardiacă 

Tim 1 Trim 2 Post-

natal 

Total DR 

Trim 1, % 

DR 

Ante-

natal, % 

Frecvenţa 

/1000 

naşteri 

TAC/ tetralogia 

Fallot 

7 3 0 10 70 100 1,2 

CoA/ hipoplazie 

de cord stâng 

9 1 1 11 81,8 90.9 1,34 

Transpoziţie de 

mari vase 

0 1 0 1 0 100  

Arc aortic drept 3 1 0 4 75 100 0,48 

DSAV 5 0 0 5 100 100 0,61 

DSV 1 2 1 4 25 75 0,48 

Ventricul drept 

cu cale dublă de 

ejecţie 

2 0 0 2 100 100 0,24 

Atrezie 

tricuspidă cu 

DSV 

1 0 0 1 100 100 0,12 

Izomerism atrial 

stâng 

1 0 0 1 100 100 0,12 

Cord tricameral 1 0 0 1 100 100 0,12 

Anomalii 

neclasificate 

1 0 0 1    

Total 31 8 2 41 75,6 95,1 5,02 

 

Tabelul 1 sintetizează rezultatele obţinute ce sunt descrise mai sus, şi anume, tipurile de 

anomalii diagnosticate precum şi numărul lor în primul trimetru de sarcină, în al doilea trimestru 

de sarcină precum şi postnatal, evidenţiind rata de detecţie în primul trimetru de sarcină precum şi 

antenatal şi frecvenţa acestor anomalii la 1000 de  naşteri. 

 Am calculat rata de detecţie excluzând defectul septal ventricular şi am obţinut o rata de 

detecţie a malformaţiilor cardiace în primul trimestru de 81,08% (Se=81,08% VPN 99,91%) şi o 

rată de detecţie antenatală de 97,29%  (Se= 97,29%, VPN: 99,98 %). 



In grupul feţilor diagnosticaţi în primul trimestru cu anomalii structurale cardiace, în total 

31 cazuri, 12 au avut o translucenţă nucală peste limite normale, variind între 3 mm şi 8 mm, iar 

19 au avut translucenţă nucală în limite normale. Niciunul dintre feţii cu anomalii structurale 

cardiace care nu au fost diagnosticaţi în trimestrul întâi nu a avut translucenţă nucală crescută. 

Folosirea TN ca test de screening pentru anomalii cardiace congenitale ne-ar fi dat o sensibilitate 

de 29,26%,  specificitate de 96,88%, VPP de 4,52 ş  VPN=99,63.  

Un numar de 14 din cei 31 de feţi diagnosticaţi cu anomalii cardiace structurale în primul 

trimestru au avut sindroame genetice asociate, ceea ce a condus la întreruperea sarcinii după 

stabilirea diagnosticului genetic.  

Alte 3 sarcini au fost întrerupte după examinarea de prim trimestru din cauza asocierii cu 

alte anomalii structurale incompatibile cu supravieţuirea, precum acrania.  

Un caz care a făcut parte dintr-o sarcină gemelară biamniotică-monocorială a necesitat la 

începutul trimestrului al doilea ocluzia LASER a cordonului ombilical al fătului cu malformaţie 

cardiacă care avea semne de insuficienţă cardiacă şi iminenţă de oprire din evoluţie, riscând astfel 

supravieţuirea fătului structural normal.  

Alte 3 cazuri au fost pierdute din urmărire după confirmarea diagnostiului ecografic în al 

doilea trimestru de sarcină.  

Un caz de anomalie cardiacă severă (DSAV cu heterotaxie) şi 3 cazuri cu anomalii care nu 

necesită tratament postnatal (2 de arc aortic drept şi 1 defect septal ventricular) sunt în viaţă, tratate 

sau stabile. In 6 cazuri sarcinile au fost întrerupte după confirmarea diagnosticului de malformaţie 

cardiacă severă şi izolată în trimestrul al doilea de sarcină.  



Dintre cei 8 feţi diagnosticaţi cu anomalii structurale cardiace în al doilea trimestru de 

sarcină, o sarcină (arc aortic drept) a fost întreruptă din cauza diagnosticării trisomiei 18 în al 

doilea trimestru. Un alt făt (coarctaţie de aortă) a decedat post-natal. Ceilalţi 6 feţi sunt în viaţă, 

trataţi sau stabili. 

Un numar semnificativ mai mic (p=0,000722) de feţi cu malformaţii cardiace diagnosticaţi 

în primul trimestru sunt în viaţă, stabili sau trataţi, faţă de cei diagnosticati după primul trimestru. 

Un număr semnificativ mai mic (p=0,022822) de feţi cu malformaţii cardiace severe şi izolate 

diagnosticaţi în primul trimestru sunt în viata, stabili sau trataţi, faţă de cei diagnosticaţi după 

primul trimestru.  

In Tabelul 2 sunt prezentate sintetic aceste rezultate, şi anume tipul anomaliei structurale 

cardiace, numărul feţilor diagnosticaţi pentru fiecare tip de malformaţie, în primul trimestru, 

respectiv, în al doilea trimestru de sarcină. 

Tabelul 2. Situaţia cazurilor diagnosticate în primul şi al doilea trimestru de sarcină. 

Situaţia cazurilor 

diagnosticate 

Nr. feţi diagnosticaţi în 

trimestrul 1 

Nr. feţi diagnosticaţi în 

trimestrul 2 

Anomalii genetice 14 1 

Alte anomalii structurale 3 0 

Deces intrauterin/postnatal 6 1 

Sarcina monocorială/ 

întrerupere selectivă 

1 0 

Pierdut din urmărire 3 0 

In viaţă, trataţi sau stabili 4 (1 anomalie severă şi 

izolată) 

6 (4 anomalii severe şi izolate) 

Total 31 8 

  



 

Din totalul de 41 de feţi cu anomalii structurale cardiace din lotul studiat, 15 feţi au avut 

sindroame genetice asociate, reprezentând 36,58%. Dintre aceştia 14 feţi, reprezentând 34,14% au 

făcut parte din grupul de feţi diagnosticaţi cu anomalii structurale cardiace în primul trimestru de 

sarcină şi 1 făt (2,43%) din cei diagnosticaţi cu anomalii structurale cardiace a fost diagnosticat 

după trimestrul întâi de sarcină. Dintre cei 31 de feţi  diagnosticaţi în total cu anomalii structurale 

cardiace fetale în primul trimestru de sarcină, procentul celor cu sindroame genetice asociate a fost 

de 45,16%.  

In lotul examinat (8167 feţi) au existat 57 de cazuri de sindroame genetice. Frecvenţa 

anomaliilor structurale cardiace în populaţia totală a fost de 5,02/1000 de naşteri, în populaţia 

euploidă (8110 feţi)  a fost de 3,20/1000 de naşteri iar în populaţia cu anomalii genetice 26,31%. 

Frecvenţa relativă a anomaliilor structurale cardiace congenitale în populaţia cu defecte genetice 

faţă de populaţia euploidă a fost de 82,21.  

Frecvenţa anomaliilor genetice în grupul de feţi cu cord structural normal (8126 feţi)  a fost 

de 5,16/1000 de feţi, în timp ce frecvenţa anomaliilor genetice în grupul feţilor malformaţi cardiac 

a fost de 36,5%. Frecvenţa relativă a anomaliior genetice în populaţia cu anomalii structurale 

cardiace faţă de populaţia cu cordul normal a fost de 70,9.  

Au existat 48 de gravide (0,61%) la care după evaluarea ecografică a cordului fetal în 

primul trimestru nu s-au putut obţine imagini clare normale sau anormale ale cordului fetal, de 

aceea au fost chemate pentru reevaluare înainte de începutul trimestrului al doilea de sarcină. Din 

acest grup au făcut parte 2 anomalii structurale considerate ca făcând parte din cele diagnosticate 



în primul trimestru de sarcină (1 caz de hipoplazie de cord stâng şi un caz de defect septal 

atrioventricular).  

Aşadar, din grupul feţilor la care s-a putut stabili în primul trimestru de sarcină faptul că 

există o anomalie cardică (29 de cazuri) şi s-a putut formula un diagnostic (28 de cazuri), toate 

diagnosticele de anomalii cardiace au fost confirmate (100%). In grupul feţilor în care nu s-a 

putut stabili dacă cordul fetal este normal sau anormal în primul trimestru (48 de feţi) au fost 2 

anomalii cardiace (4,16 %). In grupul feţilor la care în primul trimestru cordul a fost considerat 

normal (8091 feţi) au existat 10 cazuri de anomalii structurale cardiace fetale (0,012%). Tabelul 

3 prezintă sistematic aceste date. 

Tabelul 3. Comparaţie între rezultatele finale de cord fetal anormal în grupurile de feţi 

consideraţi cu cord anormal, normal sau care nu a putut fi evaluat. 

 Anormal Nu se poate evalua Normal 

Cordul considerat in 

primul trimestru 

29 48 8091 

Rezultate finale cord 

fetal anormal 

29 2 10 

%  cord fetal 

anormal 

100% 4,16% 0,012% 

 

 

 

 

Discuţii asupra rezultatelor obţinute 

 

In datele din literatură în seriile postnatale incidenţa anomaliilor cardiace variază între 50/ 1000 

de naşteri atunci când sunt luate în calcul toate anomaliile structurale cardiace- precum defecte 

septale ventriculare, duct arterial deschis (care sunt mai frecvente la copiii născuti prematur), 



bicuspidia aortică (care, deşi asociată cu morbiditate crescută, nu poate fi diagnosticată antenatal), 

sau anomaliile cardiace minore precum anevrism de sept interatrial sau venă cavă superioară 

persistentă stânga [1-3] şi la 4-9/1000 de naşteri atunci când se exclud anomaliile cardiace minore 

şi în seriile prenatale [2,4,25]. 

Frecvenţa anomaliilor structurale cardiace în lotul studiat în această lucrare a fost de 5,05/ 1000 

de naşteri. Această valoare este concordantă cu datele din literatura care se referă la diagnosticele 

efectuate în perioada prenatală. Având în vedere ca obiectivul diagnosticului antenatal este în 

primul rând stabilirea prognosticului cardiac (care poate duce inclusiv la decizia de întrerupere a 

cursului sarcinii în cazuri extrem de grave), organizarea naşterii într-un centru specializat sau 

tratamentul precoce al anomaliilor structurale grave înainte de degradarea stării clinice a nou-

născutului, consider că frecvenţa calculată în lotul nostru are valoare practică, incluzâd tocmai 

acele cazuri care pot beneficia de îngrijirile mentionate [26]. 

Am obţinut frecvenţe mai mari decât cele din seriile postnatale mai ales în cazul anomaliilor 

structurale care sunt asociate mai des cu sindroame genetice; având în vedere asocierea puternică 

cu trisomia 21 pentru care se face screening antenatal, o parte din aceste cazuri de trisomie din 

seriile clasice sunt diagnosticate antenatal, astfel încât doar o parte dintre ele ajung să aibă 

diagnosticul cardiac. Defectele care sunt mai rar asociate cu sindroame genetice-transpoziţia de 

mari vase, atrezia de tricuspidă sau cordul  tricameral au avut frecvenţe asemănatoare cu 

prevalenţele raportate în literatură în seriile postnatale. In ceea ce priveşte izomerismul de cord 

stâng, acesta este aproape inexistent în seriile postnatale, prin oprirea din evoluţie a acestor sarcini 

din cauza bradicardiei severe şi insuficienţei cardiace fetale. Consider că valorile mai mari ale 

frecvenţei pentru unele anomalii, precum cele   conotruncale, cele de creştere ale cordului stâng, 

defectul septal atrioventricular, sunt cauzate de includerea în lotul studiat atât a cazurilor cu 

anomalii genetice cât şi structurale grave care au dus la moartea fetală intrauterină şi în unele cazuri 

la întreruperea cursului sarcinii. 



Procentul din totalul de anomalii diagnosticate în primul trimestru în funcţie de tipul de 

anomalie este asemenător cu datele prenatale (pentru toată perioada sarcinii). Datele sunt diferite 

mai ales în ceea ce priveşte malformaţiile foarte grave (precum hipoplazia de cord stâng), sau 

asociate frecvent cu anomalii genetice şi hidrops (coarctaţie de aortă), care în general duc la oprirea 

precoce a cursului sarcinii. Alte diferenţe faţă de datele din literatură, acolo unde există, trebuie 

privite în contextul numarului mic de cazuri din cadrul acestui studiu.   

Nu a existat o diferenţă statistică (p=0,211) între tipul de imagine anormală (doar imaginea de 

4 camere, doar imaginea celor 3 vase sau amândouă) şi numarul de cazuri diagnosticate. Testul z 

pentru compararea proporţiilor a arătat că a existat o diferenţă semnificativă statistic între proporţia 

de feţi diagnosticaţi cu anomalii ale cordului în primul trimestru şi cei diagnosticaţi în trimestrul 

doilea de sarcină, pentru anomaliile de de creştere a cordului stâng, defectul septal atrioventricular 

şi  ventriculul stâng cu dublă cale de ejecţie, demonstrând că în primul trimestru există suficiente 

semne ecografice pentru a putea diagnostica astfel de anomalii. 

Rata de detecţie antenatală a anomaliilor structurale cardiace fetale a fost de 95,12% în lotul 

nostru. In literatură, rata de detecţie a anomaliilor structurale cardiace variază  de la 26% [27] la 

85% [20]. Studiile care au  diferenţe mari faţă de rata de detecţie obtinută în centrul nostru 

(95,12%) se explică prin faptul că aceste studii conţin populaţii mari, şi sunt efectute în o perioadă 

mai lungă de timp (incluzând şi perioade mai timpurii, în care nu au beneficiat de dezvoltările 

tehnice şi protocoale stabilite) din multiple centre (neomogene) de screening. 

De asemenea, comparând rata de detecţie a malformaţiilor cardiace în primul trimestru de 

sarcină observăm ca datele prezentate în cadrul acestui studiu sunt concordante cu datele din 

literatura de specialitate, fiind apropiată de ratele de detecţie obtinute din studiile unicentrice de 

înaltă performanţă.  Tabelul 4 compară ratele de detecţie în funcţie de tipul de anomalie cardiacă 

în diverse studii cu datele obţinute în acest studiu. Studiile 1-8  au fost incluse într-o metaanaliză 



din anul 2013 (prezentată în a 3-a coloana). Alte studii mai recente, dar care nu detaliază în funcţie 

de tipul de anomalie cardiacă diagnosticată în primul trimestru raportează rate de detecţie în primul 

trimestru de până la 90,3% [28,29].  

Tabelul 4.  Ratele de detecţie prezentate comparativ în funcţie de tipul de anomalie cardiacă.   

Anomalie 

cardiacă: nr/ 

DR 

Prezentul 

studiu  

  

Meta-

analiza 

[19] 

2013 

1 

 [30] 

(1997) 

2 

[31] 

(1998) 

3 

[33] 

(2001) 

4 

[34] 

(2001) 

5 

[32] 

(2004) 

6 

[36] 

2011 

7 

[35] 

2011 

8 

[37] 

2012 

TAC/ 

tetralogia 

Fallot 

7/10 

(70%) 

6/35  1/2 0/3 0/2 0/9 2/3 3/10  

CoA/ 

hipoplazie de 

cord stâng 

9/10 

(81,8%) 

27/78  1/3 3/7 1/5 1/6 2/3 9/25 10/10 

Transpoziţie 

de mari vase 

 

0/1 (0%) 6/33 

(18,2%) 

  0/3 0/1 0/2 2/2 2/5 2/8 

Arc aortic 

drept 

3/4 

(75%) 

         

DSAV 5/5 

(100%) 

15/35 

(42,9%) 

 0/3   0/7 8/9 3/9 4/5 

DSV 1/4 

(25%) 

7/56 

(12,5%) 

1/2  0/1 0/2  5/8 0/16  

Ventricul 

drept cu cale 

dublă de 

ejecţie 

2/2 

(100%) 

4/9 

(44,4%) 

      4/7  

Atrezie 

tricuspidă cu 

DSV 

1/1 

(100%) 

2/5 

(40%) 

0/1  0/2   1/1 1/1  

Izomerism 

atrial 

stâng 

1/1 

(100%) 

         

Cord 

tricameral 

1/1 

(100%) 

         

Anomalii 

neclasificate 

1/1 

(100%) 

7/43  1/4 0/7  0/1 5/6 1/14  

Total 31/41 

(75,6%) 

74/296 

(25,1%) 

1/3 3/12 3/23 1/10 1/25 25/32 23/87 16/23 

  



In ceea ce priveşte studiile din ţara noastră, există un studiu din 2013 pe o perioadă de 2 

ani  efectuat pe 5472 de feţi din 2  centre, unul din România şi unul din Grecia, care raportează o 

rată de detecţie de 90% a anomaliilor structurale cardiace fetale în primul trimestru (27/30), şi un 

studiu al departamentului nostru din Spitalul Clinic Filantropia- din 2017 (ce include o parte din 

datele prezentate în această lucrare) care raportează o rată de detecţie asemănătoare cu cea obtinută 

în această lucrare [23,39]. Aceste date confirmă faptul că screening-ul pentru anomalii cardiace 

fetale în primul trimestru de sarcină poate duce la rate mari de detecţie, însă screening-ul pe care 

se bazează aceste rezultate, ce sunt dependente de operator şi de metoda de diagnosticare,  este 

dificil de implementat la populaţii mari.  

Toţi feţii cu malformaţie cardiacă semnificativă care au avut asociată translucenţa nucală 

crescută (peste 3 mm) au fost diagnosticaţi în primul trimestru de sarcină. Deşi detecţia prin 

măsurarea TN  şi a celorlalţi markeri de anomalii cardiace în primul trimestru rezultă într-o rată 

de detecţie de 38,7% (raportată în literatura)[11] sau 29,26% (calculată pe baza TN în lotul studiat; 

Sp-96,88%, VPP-4,52%, VPN- 99,33%) care este net inferioară valorii obţinute prin evaluarea 

directă a cordului fetal (75,6%, sau excluzând DSV de 81,08%), consider că,  se poate recomanda 

evaluarea directă a cordului fetal în toate centrele în care este posibil să se asigure expertiza 

(tehnică şi umană) necesară acestor investigaţii. 

Un numar de 14 din cei 31 de feţi diagnosticaţi cu anomalii cardiace structurale în primul 

trimestru au avut sindroame genetice asociate, ceea ce a condus la întreruperea sarcinii după 

stabilirea diagnosticului genetic. Confirmarea diagnosticului malformaţiei cardiace a fost făcut 

prin coroborarea datelor obţinute la evaluare ecografică la începutul trimestrului al doilea şi la 

evaluarea anatomo-patologică. Alte 3 sarcini au fost întrerupte după examinarea de primul 

trimestru din cauza asocierii cu alte anomalii structurale incompatibile cu supravieţuirea, precum 



acrania. Confirmarea anatomo-patologică a fost grevată de limitările cauzate de vârsta mică de 

gestaţie. Un caz care a făcut parte dintr-o sarcină gemelară biamniotică-monocorială a necesitat la 

începutul trimestrului al doilea ocluzia LASER a cordonului ombilical fătului cu malformaţie 

cardiacă care avea semne de insuficienţă cardiacă şi oprirea iminentă din evoluţie, riscând astfel 

supravieţuirea fătului structural normal. Alte 3 cazuri au fost pierdute din urmărire după 

confirmarea diagnostiului ecografic în al doilea trimestru de sarcină. Un caz de anomalie cardiacă 

severă (DSAV cu heterotaxie) şi 3 cazuri cu anomalii care nu necesită tratament postnatal (2 cazuri 

cu arc aortic drept şi 1 caz cu defect septal ventricular) sunt în viaţă, tratate sau stabile. In celelalte 

6 cazuri rămase, confirmarea diagnosticului cardiac s-a făcut prin coroborarea datelor de la 

ecografiile din trimestrul al doilea cu datele de la examenele anatomo-patologice post-natale sau 

post-abortum. Un numar semnificativ mai mic (p=0,000722) de feţi cu malformaţii cardiace 

diagnosticaţi în primul trimestru sunt în viaţă, stabili sau tratati, comparat cu cei diagnosticaţi după 

primul trimestru de sarcină.  

Dacă comparăm grupul feţilor cu anomalii cardiace severe şi izolate (am exclus cazurile 

asociate cu sindroame genetice sau alte anomalii, sarcină monocorială, anomaliile care nu au 

impact asupra nou-născutului, cazurile de arc aortic drept, DSV şi cazurile pierdute din urmărire 

în ceea ce priveşte diagnosticul final), diagnosticate în primul faţă de al doilea trimestru de sarcină, 

observăm că în lotul diagnosticat în primul trimestru 1 caz din 7 (14,2%) este în viata, tratat sau 

stabil, în vreme ce în lotul feţilor diagnosticaţi în trimestrul al doilea, 4 cazuri din 5 (80%) sunt în 

viaţă, stabili sau trataţi. Un numar semnificativ mai mic (p=0,022822) de feţi cu malformaţii 

cardiace severe şi izolate diagnosticaţi în primul trimestru sunt în viaţă, stabili sau tratati, comparat 

cu cei diagnosticaţi după primul trimestru. Aceste diferenţe în supravieţuire se pot explica doar 

parţial prin faptul că acele cazuri care au putut fi diagnosticate în primul trimestru reprezintă forme 



mai severe, şi ridică o problemă etică, şi anume, aceea că gravidele ar putea să opteze mai frecvent 

pentru întreruperea sarcinii atunci când primesc un diagnostic sau o suspiciune de diagnostic 

cardiac sever la începutul sarcinii decât mai tarziu pe parcursul sarcinii. Această optiune a femeilor 

însărcinate este influenţată atat de factori psihologici, sociali şi familiali, dar şi de legislaţia din 

Romania care permite întreruperea voluntară a sarcinii în primul trimestru de sarcină şi de accesul 

sub-optimal la îngrijire cardiacă pediatrică de înaltă performanţă [38]. 

Am calculat rata de detecţie excluzând defectul septal ventricular, şi am obţinut o rata de 

detecţie a malformaţiilor cardiace în primul trimestru de 81,08% (sensibilitate 81,08% VPN 

99,91%) şi o rată de detecţie antenatală de 97,29% (sensibilitate 97,29%, VPN: 99,98 %). 

 Frecvenţa relativă a anomaliilor structurale cardiace congenitale în populaţia cu defecte 

genetice faţă de populaţia euploidă a fost de 82,21. Frecvenţa relativă a anomaliilor genetice în 

populaţia cu anomalii structurale cardiace a fost de 70,9. In majoritatea cazurilor, atât diagnosticul 

genetic cât şi cel de anomalie structurală cardiacă s-a făcut în primul trimestru de sarcină. O parte 

din anomaliile genetice au fost diagnosticate ca urmare a stabilirii diagnosticului de anomalie 

structurală cardiacă care a condus la indicaţia de testare invazivă, iar un diagnostic genetic este o 

indicaţie importantă pentru examinarea în detaliu a cordului fetal. Prin urmare diagnosticul genetic 

şi diagnosticul malformaţiilor cardiace în primul trimestru se favorizează reciproc.  

Rolul examinării cordului fetal în primul trimestru de sarcină, de asigurare şi liniştire a 

gravidei, este subliniat şi prin valoarea predictivă negativă pe care am calculat-o (99,87%). 

Valoarea predictivă pozitivă pentru defectele diagnosticate în primul trimestru de sarcină 

a fost de 100% în acest studiu. Acest rezultat se bazează mai ales pe faptul ca am luat în calcul un 

diagnostic numai atunci când suspicinea de anomalie cardiacă a fost foarte fermă. In cazurile în 

care operatorii au avut o suspiciune mai puţin fermă de anomalie cardiacă sau nu s-au putut obţine 



imagini concludente (de normal sau anormal) au considerat că este preferabil să se reevalueze 

cordul fetal la începutul trimestrului al doilea. Cazurile respective nu au fost prezentate pacientelor 

ca suspiciune de malformatie cardiacă, ci ca indicaţie de reevaluare.  

In lotul studiat în cadrul acestei lucrări, în primul trimestru de sarcină, toate cazurile la care 

a existat o suspiciune fermă sau un diagnostic de anomalie cardiacă fetală, aceastea au fost 

confirmate ulterior. In 99,99% din cazurile la care cordul a fost considerat normal în primul 

trimestru de sarcină nu au existat anomalii cardiace cu semne clinice sau care să necesite tratament 

medical sau chirurgical în primul an de viaţă. La un procent mic (0,61%) de gravide nu s-a putut 

formula un diagnostic de anomalie cardiacă sau normalitate a cordului fetal în primul trimestru de 

sarcină, acest grup fiind reevaluat la începutul trimestrului al doilea, când au fost detectate anomalii 

cardiace la 4,16% dintre acestea.  

Toate datele sunt profund influenţate de faptul că rata de întrerupere voluntară a sarcinii 

după confirmarea diagnosticului de anomalie cardiacă este mare, situaţie reflectată de diferenţa în 

rezultatele de supravieţuire (trataţi sau stabili) între grupul de feţi diagnosticaţi cu anomalii 

cardiace severe şi izolate în primul trimestru faţă de trimestrul al doilea. Pe de o parte diagnosticul 

precoce al anomaliilor structurale cardiace fetale este asociat mai frecvent cu forme mai severe ale 

acestor anomalii, iar pe de alta parte este necesară îmbunătăţirea conduitei şi a consilierii 

gravidelor, care, în cazul diagnosticului precoce al unei anomalii cardiace fetale, vor opta mai 

frecvent pentru întreruperea sarcinii.  

In timpul studiului am identificat dificultăţi în elaborare studiului mai ales în ceea ce 

priveşte confirmarea diagnosticului şi în conduita cazurilor diagnosticate în primul trimestru de 

sarcină. Există puţini cardiologi pediatri cu pregatire în evaluarea cordului fetal, şi mai puţini care 

să facă această evaluare în primul trimestru. De asemenea examinarea anatomo-patologică a fost 

în multe cazuri dificilă sau nu întotdeauna disponibilă.  

 



Concluzii şi contribuţii personale 

 

Evaluarea structurală a cordului fetal în trimestrul întâi de sarcină este posibilă şi creşte 

semnificativ rata de detecţie a anomaliilor structurale cardiace faţă de screening-ul malformaţiilor 

cardiace bazat pe markeri precum TN.  

Nu a existat o diferenţă statistică (p=0,211) între tipul de imagine anormală (doar imaginea 

de 4 camere, doar imaginea celor 3 vase sau amândouă) şi numărul de cazuri diagnosticate.  

 Precizarea diagnosticului de malformaţie este de asemenea posibilă încă din primul 

trimestru de sarcină, permiţând informarea gravidei. Un număr mare de gravide vor opta pentru 

întreruperea voluntară a sarcinii, motiv pentru care este necesară îmbunătăţirea consilierii şi 

conduitei în cazurile suspectate în primul trimestru de sarcină de anomalii cardiace.  

Examinarea cordului fetal în primul trimestru de sarcină va genera un numar mic de gravide 

la care rezultatele nu vor fi concludente în primul trimestru. Ele pot beneficia de evaluare 

ecografică la 15-16 săptămâni de sarcină, care poate tranşa diagnosticul, fără să încarce prin 

numărul de ecografii suplimentare serviciul de ecografie respectiv. In acest grup vor exista cazuri 

de anomalii structurale fetale cu o frecvenţă semnificativ mai mare decât în populatia generala.  

Examinarea cordului în primul trimestru de sarcină poate avea rol de asigurare şi liniştire 

a gravidei în ceea ce priveşte normalitatea cordului fetal atunci cand este efectuată într-un centru 

performant. In cazul feţilor consideraţi cu cord normal în primul trimestru este puţin probabil ca 

examinările prenatale şi postnatale să descopere anomalii severe cardiace care să necesite 

tratament medical sau chirurgical în primul an de viaţă, reflectat în valoarea predictivă negativă a 



examinarii ecografice a cordului fetal în primul trimestru. Valoarea predictivă pozitivă a 

examinarii cordului fetal în primul trimestru a fost de 100%. 

Toate datele sunt profund influenţate de faptul că rata de întrerupere voluntară a sarcinii 

după confirmarea diagnosticului de anomalie cardiacă este mare. Această situaţie este reflectată 

de diferenţa în rezultatele de supravieţuire (trataţi sau stabili) între grupul de feţi diagnosticaţi cu 

anomalii cardiace severe şi izolate în primul trimestru faţă de trimestrul al doilea (p=0,023).  

Am identificat dificultăţi în elaborarea acestui studiu mai ales în ceea ce priveşte 

confirmarea diagnosticului. Există puţini cardiologi pediatri cu pregătire în evaluarea cordului 

fetal, şi mai puţini care să facă această evaluare în primul trimestru de sarcină. De asemenea 

examinarea anatomo-patologică a fost în multe cazuri dificilă sau nu întotdeauna disponibilă. 

Dificultătile descrise mai sus pot sustine ideea dezvoltarii curiculare şi a subspecializărilor în 

aceste domenii. 

Rezultatele obţinute în acestă lucrare sunt comparabile cu datele obţinute din alte centre de 

înaltă performaţă. Detecţia precoce a anomaliilor cardiace permite şi detecţia unor anomalii 

genetice suplimentare faţă de cele detectabile prin screening-ul clasic pentru aneuploidii, 

anomaliile structurale cardiace fiind frecvent asociate cu sindroame genetice. Diagnosticul genetic 

şi diagnosticul malformatiilor cardiace în primul trimestru de sarcină favorizează reciproc. 

In concluzie, examinarea cordului fetal în primul trimestru de sarcină poate fi integrată în 

protocolul de examinare a fătului la 11-14 săptămâni de gestaţie. Ar fi în beneficiul pacientelor ca 

această examinare să se aplice sistematic, în toate sarcinile. Având în vedere că rezultatele 

examinării sunt dependente de performanţa operatorului şi dotarea centrului respectiv, este utilă 

îmbunătăţirea continuă a acestora.  



Detecţia prin măsurarea TN şi a celorlalti markeri de anomalii cardiace în primul 

trimestru rezultă într-o rată de detecţie de 38,7% (raportată in literatură)[11] sau 29,26% 

(calculată pe baza TN în lotul studiat; Sp-96,88%, VPP- 4,52%, VPN- 99,33%) care este net 

inferioară valorii obţinute prin evaluarea directă a cordului fetal (75,6%, sau excluzând DSV de 

81,08%). Consider că se poate recomanda evaluarea directă a cordului fetal în toate centrele în 

care este posibil să se asigure expertiza (tehnică şi umană) necesară.  
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