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Begransat varde av riktad prenatal
screening for hjartmissbildningar

Dags for generell screening?

Il Sedan 1989 bedrivs ultraljudsbaserad fosterkardiologisk
verksamhet vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset i Gote-
borg. Gravida med misstanke om fetal arytmi eller med 6kad
risk for fetal hjartmissbildning erbjuds fullstindig foster-
ekokardiografisk undersokning.

Idag erbjuds gravida i néstan hela Sverige ultraljudsbase-
rad missbildningsscreening dven om oOkad risk for foster-
missbildning inte foreligger. Detta giller inte i Véstra
Gotaland, diar ekonomiska och andra konsekvenser av sidan
verksamhet inklusive hjartmissbildningsdiagnostik nu ut-
reds. Darfor vill vi rapportera vér erfarenhet av riktad screen-
ing for hjartmissbildningar och av diagnostik och behandling
av fetala arytmier.

Il Metod
Alla ekokardiografiska undersdkningar utférda pa foster fran
januari 1989 till och med februari 2002 inkluderades. Vara
rekommenderade indikationer for fetal ekokardiografi redo-
visas i Fakta 1. Var malsittning var att utfora undersékning-
en vid 18 veckors graviditetslingd. De blivande forald-
rarna informerades om anledningen till undersékningen och
med vilken grad av sékerhet olika hjartmissbildningar kunde
diagnostiseras. Vi forvissade oss ocksé om att fordldrarna for-
stod syftet med undersokningen och att de bada 6nskade att
den utférdes. Med fa undantag var fordldrarna vil-
informerade redan av inremitterande lékare.
Undersokningarna utférdes av specialutbildad barnkar-
diolog eller av biomedicinsk analytiker med granskning och
komplettering av barnkardiolog. Under den aktuella tidspe-
rioden anvindes en Acuson 128 XP med 2—7 MHz-givare
med kapacitet for 2D, fargdoppler, pulsad doppler och M-
mode. Undersokningen tog 20—45 minuter och borjade med
faststidllande av fosterldge. Darefter undersoktes hjartats
storlek och orientering i torax. Situs bestimdes med hjilp av
den inbordes relationen mellan bukaorta och vena cava in-
ferior. I en fyrkammarbild bedomdes férmakens storlek,
formaksseptum, foramen ovale, atrioventrikularklaffarna,
kamrarnas storlek, viggtjocklek och morfologi, kammar-
septum samt myokardfunktion. I en annan projektion un-
dersoktes kamrarnas utfloden inklusive utflodesdelen av
kammarseptum och avgéende artdrer med semilunarklaffar-
na. Slutligen lades bildsnitt 6ver lungartir, duktus, aortaba-
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ammanfattat

Fran januari 1989 till mars 2002 utférdes ekokardio-
grafi pa 544 foster med okad risk for hjartmissbild-
ning. Hjartmissbildning pavisades hos 70 foster, med
3 falskt positiva och 8 falskt negativa diagnoser (sen-
sitivitet 89 procent och specificitet 99 procent). 7 fos-
ter aborterades och 8 avled prenatalt. 22 av 52 levan-
de fodda avled i neonatalperioden. Rytmrubbningar
forelag hos 30 foster, av vilka 8 avled.

Endast 3,3 procent av samtliga barn i Goteborgs-
omradet som foddes med hjartfel under studie-
perioden identifierades prenatalt.

For att 0ka andelen prenatalt diagnostiserade hjart-
missbildningar kravs en generell screening.

Centralisering av den specialiserade fosterkardiolo-
giska verksamheten ar nddvandig for att uppna bas-
ta mojliga diagnostiska sakerhet och for att kunna ge
relevant information och radgivning.

ge och aorta descendens. Fetala arytmier karaktériserades
med ledning av M-mode och doppler genom att relatera for-
maks- och kammarkontraktioner till varandra. Infor-
mation och rddgivning gavs av barnkardiolog och obstetri-
ker direkt efter undersdkningen. Vid osédkra fynd (vanligen
bristande bildkvalitet vid ogynnsamt fosterldge) upprepa-
des undersokningen inom en till tva veckor.

Postnatal undersokning utférdes vid pavisad hjartmiss-
bildning. Fostret obducerades efter avbrytande om foréldrar-
na tillat det. Identifiering av falskt negativa fall var svérare,
dven om alla barn med behandlingskrivande hjartmissbild-
ning i vart upptagningsomrade kom till var kinnedom i sam-
band med vérd vid Barnhjartcentrum i Géteborg. For att 6ka
mdjligheten att identifiera falskt negativa fall ombads forald-
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Figur 1. Fetal ekokardiografi 1989-2001.

Fakta 1

Indikationer for specialiserad

fetal ekokardiografisk undersékning
Maternella riskfaktorer:

— hjartmissbildning eller kardiomyopati

—intag av teratogena ldakemedel (litium, antepileptika)

—vissa virusinfektioner (cytomegalovirus, roda hund, coxsackie,
parvovirus, toxoplasmos)

—behandling med indometacin eller andra NSAID-preparat
— daligt kontrollerad diabetes

—fenylketonuri

—kollagenos med anti-SSA och/eller anti-SSB

Familjéra riskfaktorer:
— hjartmissbildning eller kardiomyopati hos far eller syskon
—totalt AV-block hos syskon

— arftliga tillstdnd associerade med hjdrtmissbildningar eller kar-
diomyopati

Fetala riskfaktorer:

— misstanke om hjartmissbildning vid rutinultraljud

— extrakardiell misshildning eller kromosomavvikelse
—hydrops

— hydrotorax

— polyhydramnios

— arytmi’

— monokorioniska tvillingar

— risk for fetal hjartsvikt?

1 |hallande bradykardi <100/minut, intermittent eller konstant takykardi
>180-200/minut, eller frekventa extraslag (mer &n vart tionde slag).
2 Karlrika tumérer, arteriovendsa fistlar, tvillingtransfusion eller anemi.

rarna sedan januari 2000 att fylla i ett fraigeformulér angéen-
de barnets hilsotillstand och att atersédnda detta en manad ef-
ter barnets fodelse.

Vid hjartmissbildning som forvéntades kridva omedelbart
postnatalt omhéndertagande forlades forlossningen till Ostra
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Figur 2. Férdelning av indikationer for ekokardiografisk under-
sékning av 544 foster samt antal med pavisad hjédrtmissbild-
ning i varje indikationsgrupp. Tre falskt positiva fall ar inklude-
rade (se text).

sjukhuset med omedelbar ndrhet till Barnhjértcentrum vid
Drottning Silvias barn- och ungdomssjukhus.

Vid supraventrikuldr takykardi och vid férmaksfladder
paborjades behandling om arytmin hade pagatt >50 procent
av tiden under 24 timmars observation. I franvaro av hydrops
digitaliserades modern intravendst f6ljt av peroralt digoxin.
Om sinusrytm inte uppndddes inom cirka en vecka adderades
verapamil eller sotalol. Vid hydrops gavs under senare ar so-
talol primért. Vid utebliven effekt 6vervigdes kordocentes
med injektion i navelvenen av digoxin och adenosin. Vid en
graviditetslangd over 35 veckor och i frinvaro av hydrops re-
kommenderades vanligen forlossning. Vid hydrops ar intrau-
terin behandling oftast att foredra dven om graviditeten &r
langre gdngen 4n 35 veckor. Formaksfladder behandlades en-
ligt samma riktlinjer, adenosin undantaget da det saknar ef-
fekt vid fladder. Frekventa supraventrikuldra extraslag foran-
ledde endast extra kontroller pa modravardscentral for att ute-
sluta 6vergéang i takykardi.

Il Resultat

Under perioden undersoktes 544 foster sammanlagt 662
ganger. De flesta remisser (71 procent) kom fran Gote-
borgsomrddet, medan 15 procent kom frdn Gvriga Vistra
Gotalandsregionen och 14 procent fran delar av vart upptag-
ningsomrade for barnhjértkirurgi. Figur 1 visar hur antalet
undersokningar 6kat under studieperioden. Figur 2 visar an-
delen positiva fall i relation till vilken indikation som foran-
ledde undersokningen. Gestationsaldern vid undersdkningen
varierade mellan 14 och 40 veckor (median 21 veckor), och
295/544 undersoktes fore 22 fullbordade veckor.

Hjartfel diagnostiserades hos 70 foster (13 procent)
(Tabell I). 3 av dessa diagnoser var falskt positiva: transposi-
tion av de stora artirerna, subvalvulir aortastenos och coarc-
tatio aortae. Dessutom sdgs 8 sma muskuldra kammarsep-
tumdefekter som inte kunde pévisas postnatalt. Storst andel
hjartmissbildningar (67 procent) uppticktes nir indikationen
for den fosterekokardiografiska undersokningen var avvi-
kande fyrkammarbild (Figur 2). En normal fyrkammarbild
och négra exempel pd diagnostiserade hjartmissbildningar
visas i Figur 3-7.

Falskt negativa diagnoser forelag i 8 fall (av vilka 5 iden-
tifierades vid klinisk undersokning postnatalt och 3 via for-
dldraenkéten). Diagnoserna var formaksseptumdefekt
(secundum) i 2 fall, kammarseptumdefekt i 3, lindrig mitral-
insufficiens i 1, och avbruten aortabage med kammarseptum-
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Figur 3. Normal fyrkammarbild.

Figur 4. Obalanserad atrioventrikuladr
septumdefekt hos 32 veckor gammalt

—
Figur 5. Liten muskuldr kammarseptumde-
fekt (VSD) hos 18 veckor gammalt foster.

foster. A. Hoger kammare. B. Vénster
kammare. C. Atrioventrikularklaff.

Tabell I. Diagnoser vid fetal ekokardiografi i Goteborg 1989-2001 (N = 70).
Diagnos N

Kammarseptumdefekt
Enkammarhjértan’
Atrioventrikuldr septumdefekt
Kardiomyopati

Ebsteins anomali

Hogerstilld aortabage
Intrakardiell tumor

Truncus arteriosus communis
Aortastenos?
Duktuskonstriktion
Formaksseptumdefekt
Ovriga®

—_ —_ =
O = NN NN WWRAE N WL

1 Hypoplastiskt vénsterkammarsyndrom hos 9.

2 | kombination med coarctatio aortae i 1 fall.

3 Avsaknad av lungartarklaff, transposition av de stora kérlen, vanster formaksisome-
rism med partiellt anomalt mynnande lungvener, coarctatio av aortabégen, avbruten
aortabdge med ventrikelseptumdefekt, trikuspidalisinsufficiens, cor triatriatum, dex-
trokardi, pulmonalisstenos, vanster-hdgershunt dver foramen ovale.

Tabell Il. Felaktigt eller delvis felaktigt diagnostiserade hjartmissbildningar.
AS = aortastenos, ASD sec = formaksseptumdefekt av sekundumtyp, AV-
block Il = totalt atrioventrikulért block, CoA = coarctatio aortae, DILV =
vénsterkammare med dubbelt infléde, HCM = hypertrofisk kardiomyopati,
HLHS = hypoplastiskt vansterkammarsyndrom, HOCM = hypertrofisk ob-
struktiv kardiomyopati, TGA = transposition av de stora artarerna, PS = pul-
monalisstenos, PHT = pulmonell hypertension, RVH = hdgerkammarhyper-
trofi.

Angiven diagnos Faktisk diagnos

HLHS HLHS+TGA

Enkammarhjarta, eventuellt HLHS DILV, TGA, PS
Vanster—hdger-shunt dver ASD sec + aneurysm av for-
foramen ovale maksseptum

Lindrig HCM ASD sec, ingen saker HCM
Enkammarhjarta, eventuellt HLHS Uttalad RVH, PHT + AV-block
+AV-block Il 111

Kritisk AS + CoA HOCM, diabetesfetopati

defekti1 fall. Vidare var 6 diagnoser inte helt och hallet kor-
rekta (Tabell II). I inget av fallen hade detta nagon praktisk
betydelse.

Om man utgér ifran att de sma muskuldra kammarsep-
tumdefekterna slot sig spontant prenatalt var sensitiviteten 89
procent, specificiteten 99 procent, det positivt prediktiva vér-
det 96 procent och det negativt prediktiva virdet 98 procent.
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Figur 6. Hypoplastiskt védnster-
kammarsyndrom hos 18 veck-
or gammalt foster. Vénster
kammares végg har 6kad eko-
genitet, och kammaren saknar
kontraktioner. Inget infléde el-
ler utfléde kunde pavisas med
fdargdoppler.

Figur 7. Samma foster som i
Figur 6. | den s k trekérlsbilden
ses lungartér-duktusbagen i
blatt vid sidan av den betydligt
smalare aortabagen i rétt, dvs
det féreligger backfléde i aor-
tabagen sasom vid aortaatresi
eller mycket délig vdnsterkam-

marfunktion.

Denna berékning ar forenad med viss osékerhet, eftersom ob-
duktion inte foretogs i samtliga fall av avbrytande eller int-
rauterin dod. I berdkningen har inte heller tagits hdnsyn till att
diagnosen inte var helt ritt i 6 fall (Tabell II).

7 foster aborterades (av 16 som diagnostiserades fore gra-
viditetsvecka 22). Som framgar av Tabell III hade samtliga
utom tva annan missbildning eller kromosomavvikelse. Av
aterstdende 60 avled 8 intrauterint och 22 neonatalt med eller
utan hjértkirurgi (neonatal mortalitet 22/52, dvs 42 procent).

Under studieperioden foddes 127 7945 barn i Goteborgs-
omradet, av vilka 1125 hade medfott hjartfel. Upp-
skattningsvis diagnostiserades 3,3 procent av dessa prenatalt
(0,71 X 52/1 125).

98 foster remitterades for arytmi (Tabell IV). 11 med
supraventrikuldr takykardi behandlades enbart transplacen-
tart, av vilka 10 fick digoxin (i 2 fall i kombination med ve-
rapamil respektive sotalol), och i 1 fall gavs enbart sotalol.
Bestdende omslag till sinusrytm uppnaddes hos 6 och 6ver-
géang till intermittent takykardi i 1 fall. I 1 behandlingsresi-
stent fall sdgs nodal takykardi vid postnatal undersokning. 4
foster med hydrops behandlades forst transplacentirt och se-
dan med adenosin (N=3) eller digoxin (N=1) via kordocen-
tes. Hos 3 var behandlingen framgéngsrik medan 1 foster av-
led utan omslag till sinusrytm. 3 av totalt 15 foster (20 pro-
cent) med behandlingskriavande supraventrikulér takykardi
avled prenatalt (Figur 8).

8 hade formaksfladder. Alla fick digoxin eller sotalol
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Intermittent Intermittent Konstant
<50 procent >50 procent N=11
N=9 N=3
_— | |
Ingen Lindrig Ingen Mattlig Svar
hydrops hydrops hydrops hydrops hydrops
N=8 N=4 N=2 N=5 N=4
Ingen Transplacentér | | Transplacentér Transplacentar Transplacentar
behandling behandling behandling behandling + fetal
N=8 N=4 N=2 N=5 behandling
| N=4
Mortalitet
N=4
(17 procent) . , .
Figur 8. Behandlingsresultat i 23 fall av fe-
tal supraventrikuldr takykardi (utom
férmaksfladder).
Tabell lll. Graviditetslangd och diagnos vid undersdkning av foster som Tabell IV. Fosterarytmier.
aborterades. AVSD = atrioventrikuldr septumdefekt, TGA = transposition av Samtidi
de stora artérerna, VSD = kammarseptumdefekt. N hj%rtmisqsbildning N
Graviditetsvecka Diagnos Takyarytmier
14 AVSD, AV-block IIl, trisomi 21 — supraventrikular takykardi’ 2 1
17 Trikuspidalisatresi, TGA — formaksfladder 8 1
18 V8D, diafragmabréack — sinustakykardi 1
19 VSD, hydrops, trisomi 21
19 VSD, omfalocele, trisomi 18 Bradyarytmier
20 Enkammarhjérta, AVSD — AV-block Il 3 1
21 VSD, diafragmabrack, bigemini — AV-block 111 7 5
— blockerad bigemini 4 1
- . — sinusbradykardi 6 3
transplacentdrt och 2 avled prenatalt, bada med hjartfel (kri-
tisk aortastenos, hypoplastiskt vinsterkammarsyndrom). Frekventa extraslag 46 2
7 foster hade AV-block III, varav 4 med hypertrof kardio-
myopati eller fibroelastos och 1 med komplett atrioventriku- . 98 1

lar septumdefekt. 3 av dem med kardiomyopati avled intra-
uterint eller kort efter fodseln. Fostret med atrioventrikular
septumdefekt aborterades. Ovriga behandlades framgangs-
rikt med pacemaker postnatalt.

Il Diskussion

Denna redovisning baserar sig pd undersokning av foster med
okad risk for hjartfel och representerar var samlade erfaren-
het av fetal ekokardiografi sedan den forsta undersdkningen
1989 till mars 2002. Falskt positiva diagnoser stélldes i tre
fall, ochi ytterligare nagra fall var diagnosen inte helt korrekt.
Trots det var sensitiviteten och specificiteten i nivd med vad
som rapporteras internationellt [1]. Andelen falskt negativa
fall var liten. En avbruten aortabage missades, ett hjartfel som
kan vara svért att diagnostisera prenatalt. Andra hjértfel som
kan vara svéra att pavisa dr formaksseptumdefekter, kam-
marseptumdefekter och lindriga klaffortrangningar [2].
Klaffstenoser kan forvérras under fosterlivet och till och med
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Vinkluderar AV- och AV-nodala reentrytakykardier samt ektopiska formakstakykardier.

progrediera till atresier [3]. Detta minskar sannolikheten for
korrekt prenatal diagnos om bara en undersdkning utfors. De
8 fallen av smad kammarseptumdefekter i vart material, dar
ingen defekt foreldg postnatalt, utgér ocksd exempel pé hur
tidpunkten for undersdkningen spelar in. Defekterna slot sig
sannolikt under tiden fram till partus.

Den diagnostiska sikerheten 6kar givetvis med erfarenhet
och med ultraljudsapparaturens upplosning. I de nyligen pub-
licerade europeiska rekommendationerna for fosterkardiolo-
gisk verksamhet [4] anges att en specialistmottagning for fe-
tal ekokardiografi bor bedoma minst 250 hjértfriska foster ar-
ligen och 50 med hjértmissbildningar. Var nuvarande volym
ligger under denna niva med knappt 100 undersékningar ar-
ligen, varav i genomsnitt 12 procent har hjértsjukdom. Vara
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goda resultat forklaras av att de barnkardiologer som deltar i
fosterverksamheten har méngarig erfarenhet av pediatrisk
ekokardiografi vid Barnhjartcentrum i Géteborg ddr ca 5 000
ekokardiografiska undersokningar utfors arligen. Sedan bor-
janav &r 2002 anvinder vi modern digital hogupplosande ult-
raljudsutrustning.

Den storsta indikationsgruppen i var serie utgjordes av fa-
miljer som redan tidigare fatt ett barn med hjartmissbildning el-
ler dér ndgon av forédldrarna hade hjartfel. Risken for upprep-
ning var knappt § procent. Andra har rapporterat en upprep-
ningsfrekvens mellan 1 och 9 procent beroende pa typ av hjért-
fel [5-7]. Aven om upprepningsrisken ir relativt liten kan den
utgora ett hinder att vaga en ny graviditet, sarskilt om det tidi-
gare barnet avlidit eller ar svart sjukt av sitt hjértfel. For dessa
familjer dr ett erbjudande om prenatal diagnostik ofta viktigt.

Foster som remitterats pa grund av avvikande fyrkammar-
bild hade hjartfel i hog frekvens (67 procent). Det relativt sto-
ra antalet remisser pa denna indikation visar att man i var re-
gion ibland undersdker fosterhjértat trots att detta egentligen
inte ingar i rutinultraljudet. Fyrkammarbilden &r den projek-
tion av fosterhjartat som &r littast att framstélla. Vissa hjart-
fel, framfor allt s k enkammarhjértan, ger en uppenbart avvi-
kande fyrkammarbild och upptécks relativt latt. Andra svéara
hjartfel kan ha en helt normal fyrkammarbild, exempelvis
pulmonalisatresi, transposition av de stora artérerna och av-
vikelser i aortabagen. Sadana hjartfel utgjorde som véntat en
mycket liten andel i vart material.

Den neonatala mortaliteten efter prenatal diagnos av hjart-
missbildning var 42 procent. Denna hga mortalitet férklaras
av att materialet ar selekterat med en stark dverrepresentation
av svara hjartmissbildningar ofta i kombination med andra
missbildningar och kromosomavvikelser.

Ekokardiografi 4r sedan linge den etablerade metoden for
diagnostik av fetala rytmrubbningar. Den prenatala mortali-
teten vid fetala takyarytmier dr hog utan behandling. I fall
utan hydrops dr digoxin forstahandsval och ger vanligen
omslag till sinusrytm [8]. Vid hydrops, da den transplacenti-
ra passagen av digoxin &r férsimrad, har flekainid och sota-
lol visats ha béttre effekt [8-10]. Vi anvénder sotalol, efter-
som vi har storst erfarenhet av detta preparat vid postnatala
arytmier och da allvarliga arytmier har beskrivits vid be-
handling av vuxna med flekainid [11]. Fetal behandling via
kordocentes ar ett alternativ om transplacentdr behandling
inte lyckas. Var erfarenhet begrénsas till 4 fall, i vilka 3 av
fostren 6verlevde.

Incidensen av hjartmissbildning hos foster med takyaryt-
mi har rapporterats vara 1—5 procent, vilket dverensstimmer
med vara resultat.

Vid fetalt AV-block I1I ses samtidig hjértmissbildning hos
ungefar hilften, och den prenatala mortaliteten dr da 6ver 75
procent [12], jamfort med 20—25 procent vid isolerat block
[13]. Isolerat AV-block III har oftast samband med mater-
nella autoantikroppar vid t ex Sjogrens syndrom. Enstaka fall
av totalt AV-block som gatt i regress efter maternell steroid-
behandling har rapporterats [13], men vi anvinde inte denna
behandling under studieperioden.

Riskgruppsscreening eller generell screening?

Andelen av alla barn med hjartmissbildning som diagnosti-
serades prenatalt i vart material var liten (3,3 procent). Detta
var véntat och i 6verensstimmelse med andras resultat av lik-
nande riskgruppsscreening [5]. Orsaken ér att de flesta hjart-
missbildningar upptrader utan samband med kénda riskfak-
torer, och generell screening krédvs om man vill diagnostisera
en storre andel prenatalt. I flera europeiska ldnder (England,
Finland, Frankrike, Italien, Litauen, Tjeckien och Tyskland)
erbjuds idag samtliga gravida ultraljudsbaserad missbild-
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ningsscreening inkluderande undersdkning av fosterhjartat. I
andra lander (t ex Danmark, Norge och Sverige) har hittills
screening av denna typ inforts bara i vissa regioner.

Vid vissa hjartfel ar det en fordel for barnet om missbild-
ningen &r kind fore partus. Detta géller framfor allt vid duk-
tusberoende hjértfel dar det nyfodda barnet avlider kort efter
fodelsen om behandling inte sétts in i tid. Dessa utgdr unge-
fér 10 procent av alla medfodda hjértfel (ca 8o fall per ar i
Sverige). Prenatal diagnostik mojliggdr planering av forloss-
ning pa sjukhus med barnkardiologisk och barnhjartkirurgisk
expertis. Vid vissa hjartfel, exempelvis totalt anomalt myn-
nande lungvener med obstruktion, kan hjértkirurgi krivas re-
dan forsta levnadsdagen. Formaksseptostomi vid transposi-
tion av de stora artérerna kan behdva utforas direkt efter fo-
delsen. Overlevnaden vid detta hjértfel, vid hypoplastiskt
véansterkammarsyndrom och vid coarctatio aortae har visats
vara bittre om hjartfelet ar kint fore partus [14-16]. En ge-
nomgang av barn som hjartopererats i Géteborg fére 2 méana-
ders alder visade att 29 procent hade skrivits hem fran BB
utan att hjartfelet upptickts [17]. Manga av dessa hjartfel
skulle ha upptéckts vid prenatal screening.

Vid prenatal diagnos av hjartmissbildning finns ocksa
mdjlighet att avbryta graviditeten. I var population utgjorde
foster med hjartfel som diagnostiserades fore 22 veckor en
mindre del (23 procent), eftersom de flesta med hjartmiss-
bildningar remitterades for hjartundersokning forst sedan
graviditeten signalerat andra avvikelser. Erfarenheter fran
lander med vil utvecklad tidig missbildningsscreening visar
att manga foréldrar viljer avbrytande om fostret har en svar
hjartmissbildning, sarskilt om det samtidigt foreligger andra
missbildningar. Vissa viljer ocksa att avbryta graviditeten ef-
ter diagnos av fullt behandlingsbara och isolerade hjartmiss-
bildningar [18]. Aven om antalet sddana fall blir litet utgor de
ett etiskt problem eftersom situationen uppkommer till foljd
av att hjartmissbildningsscreening inférs. De kirurgiska re-
sultaten forbattras stdndigt, och i Sverige dr 6verlevnaden 30
dagar efter kirurgi for medfott hjértfel 6ver 98 procent [19].
Nastan alla barn med isolerade hjartfel kan behandlas kirur-
giskt. Resultatet pa lang sikt 4r dock fortfarande osékert vid
vissa komplexa medfédda hjértfel. Vid underutveckling av
den vénstra kammaren, hypoplastiskt vinsterkammar-
syndrom, ir den tidiga mortaliteten efter kirurgi fortfarande
relativt hog. For att informationen skall vara relevant i det en-
skilda fallet krévs alltsd inte bara en exakt och korrekt diagnos
utan ocksé ingéende kunskaper om den senaste utvecklingen
av behandlingen vid varje typ av hjartmissbildning.

Om allmén ultraljudsbaserad missbildningsscreening,
inklusive hjartmissbildningsdiagnostik, inférdes i hela lan-
det skulle antalet remisser for specialistekokardiografi 6ka.
Okningen blir forstas beroende av sensitiviteten och fram-
for allt specificiteten i screeningen. Om man med allmén
screening lyckas uppna exempelvis 50 procents sensitivitet
for allvarliga hjartfel, 10 procents for lindriga och 99 pro-
cents specificitet (ett relativt hogt satt mal att doma av in-
ternationella erfarenheter) skulle antalet remisser till foster-
ekokardiografisk enhet uppga till ca 1 300 per &r i Sverige.
I ca 20 procent av dessa skulle en allvarlig hjartmissbild-
ning pavisas [20]. For att sdkerstdlla hogsta mojliga kvali-
teti en sadan verksamhet &r en centralisering till ett fatal en-
heter i landet nédvéndig.

*
Potentiella bindningar eller javsférhallanden: Inga uppgivna.
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SUMMARY

544 fetuses at increased risk of cardiac malformations were examined by echocar-
diography from gestational week 14 to 40 (median 21), during the period January
1989—-March 2002. A heart defect was diagnosed in 70 fetuses. Three false posi-
tive diagnoses and eight false negative diagnoses occurred (sensitivity 89 % and
specificity 99 %). Seven were terminated (three with trisomy, two with concomi-
tant diaphragmatic hernia and two with single ventricles) and eight died in utero.
22 of 52 liveborn infants died during the neonatal period. Fetal arrhythmia was
diagnosed in 30 cases of which eight died prenatally. This risk group screening
identified only 3.3 % of all infants with heart defects born during the study period.
The ambition to diagnose a greater proportion prenatally would require a general
screening program. In order to guarantee a high quality of specialized fetal cardio-
logy service, referrals should be centralized to only a few units in the country.
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