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Barnkardiologi— en svensk angelagenhet

Il Medfodda hjértfel har sedan 1930-talet varit den vanligas-
te orsaken till d6d i nyfoddhetsperioden hos fullgdngna barn
i Sverige. Andra barn vixte upp med cyanotiska hjartfel, mor-
bus caeruleus, t ex Fallots tetrad, eller med kronisk hjartsvikt
som ledde till pulmonell hypertension, s k Eisenmengers
syndrom, med svar cyanos och dod i tidig vuxen élder. Dia-
gnostiken gjordes med enkla kliniska metoder och med stor
osékerhet, och ofta fick man inte fullstindig diagnos forrdn
vid obduktionen. Under andra hélften av 1900-talet har fram-
for allt den medicintekniska utvecklingen inneburit drama-
tiskt forbattrade mojligheter att tidigt och med stor precision
kunna diagnostisera de medfodda hjértfelen och dess olika
kombinationer. Den forbattrade diagnostiken mojliggjorde
lyckade behandlingar av medfodda hjartfel, i férsta hand med
hjértkirurgi. I den fantastiska utveckling som skett inom dia-
gnostik, behandling och uppf6ljning av barn med medfodda
hjartfel har svenska ldkare haft en viktig roll och i manga fall
varit foregéngare och forebilder internationellt.

En sammanfattning av barnkardiologins utveckling kan
darfor vl beskrivas med svenska barnkardiologers och andra
lakares och forskares insatser, som i sa hog grad bidragit till
de starkt forbattrade resultaten for barn, ungdomar och nume-
ra dven manga vuxna med medfodda hjartfel.

Il Diagnostiska metoder

Elektrokardiogram och senare fonokardiogram boérjade an-
vandas under 1930-talet av barnldkaren Edgar Mannheimer
(1904-1965) for diagnostik av medfédda hjértfel. Han stan-
dardiserade metoderna och kunde 1940 forsvara sin doktors-
avhandling »Calibrated phonocardiography and electro-
cardiography. A clinical study of normal children and child-
ren with congenital heart disease«. Typiska registreringar av
blasljud vid t ex dppetstaende ductus arteriosus var diagnos-
tiska och mojliggjorde beslut om operation.

Svenska banbrytare

Edgar Mannheimer, som internationellt accepterats som den
europeiska barnkardiologins fader, kom tidigt i kontakt med
den angiokardiografiska tekniken (»fluoroscopy«) som borjat
anvéindas i USA. I Sverige hade Johan Karnell och Gunnar
Jonsson redan med angiografi framstillt coarctatio aortae och
Oppetstdende ductus, och nu fortsatte man att anvénda intrakar-
diella kontrastinjektioner for diagnostik av andra medf6dda
hjéartfel. En internationellt mycket framgangsrik grupp med
Edgar Mannheimer, Ulf Rudhe, Sven Roland Kjellberg och
Bengt Jonsson kartlade de flesta medfodda hjartfelen med an-
giokardiografisk teknik, beskrev hemodynamiken och dven
den bakomliggande embryologin. De kunde 1955 publicera
den klassiska ldroboken »Diagnosis of congenital heart disea-
se. A clinical and technical study by the Cardiologic Team of
the Pediatric Clinic, Karolinska Hospital, Stockholm«. Grup-
pen kring Mannheimer och den barnhjartkirurgi som utveckla-
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ammanfattat

Majligheten att na vuxen alder med ett medfott hjart-
fel har 6kat kraftigt under andra halften av 1900-talet,
framst tack vare den medicintekniska utvecklingen.

Nya diagnostiska metoder innebar idag att de flesta
medfodda hjartfel kan kartlaggas fullstandigt med
icke-invasiva metoder och utan obehag eller risker
for barnet. Manga hjartfel diagnostiseras redan fore
fodelsen, vilket ger méjlighet till tidigt avbrytande av
graviditeten eller ett férberett omhandertagande vid
fodelsen.

Férutom behandling med hjartkirurgi och kateterbur-
na interventioner har upptackter, t ex av prostaglandi-
nerna, givit nya farmakologiska behandlingsmojlighe-
ter som starkt bidragit till de forbattrade resultaten.

| utvecklingen av barnhjartsjukvarden har svenska la-
kare och forskare bidragit med i manga fall banbry-
tande insatser.

Utmaningen for framtiden ar att battre tillvarata de
allt fler 6verlevande hjartsjuka barnens majligheter
till utveckling och till ett bra liv som vuxna.

Medfodda hjartfel

Se aven artikeln pé sidan 2060.

des i Stockholm efter Clarence Crafoords forsta operation av
coarctatio aortae 1944 [1] blev under 1950-talet ett internatio-
nellt centrum till vilket ménga kardiologer, toraxkirurger, radi-
ologer och barnlikare kom fran avlagsna lander for att fa sin ut-
bildning i diagnostik och behandling av medfédda hjértfel.

En annan internationellt framgangsrik grupp skapades
samtidigt kring John Lind och Carl Wigelius, som med hjilp
av angiokardiografi pa foster kunde utvidga kunskaperna om
den fetala cirkulationen [2]. Intresset for perinatal cirkulation
fordes vidare till yngre generationer av barnkardiologer och
neonatologer av bl a Géran Wallgren och Petter Karlberg,
som utvecklade nya undersokningsmetoder och genomforde
neonatala hemodynamiska métningar [3].

Under hela det dynamiska 1950-talet och fram till bérjan av
1980-talet var det hjértkateterisering med angiokardiografi
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Figur 1. Coarctatio aortae framstéllt med
angiografi (A), ekokardiografi (B) och MR
(C).

som anvéndes for att kartligga medfodda hjartfel. Elektrokar-
diogram, fonokardiogram och slétrontgen var kompletterande
metoder. Som underldkare pa »Barnkardiologen« fick man
snabbt stor erfarenhet av frildggningar, kateterisering av navel-
kérl och s& smaningom av den perkutana punktionstekniken,
som introducerades av Sven Ivar Seldinger och som snabbt er-
satte den suprasternala punktionstekniken som Stig Radner an-
vént. Beredskap fanns hos hela kateteriseringsteamet dygnet
runt. Manga nyfodda barn med cyanos till f6ljd av neonatal
lungsjukdom, men utan hjartfel, blev hjartkateteriserade for att
utesluta cyanotiska hjértfel. Lokalbeddvning och s k lytisk
cocktail gav inte alltid tillfredsstdllande sedering, och jamfort
med dagens teknik och metoder var det ibland en ganska obe-
haglig undersokning for de sma barnen. Idag anvénds hjértka-
teterisering pa barn med medfodda hjartfel sdllan i diagnostiskt
syfte, men allt oftare for kateterburna kardiovaskuldra inter-
ventioner, och under narkos med kvalificerad barnanestesiolo-
gisk 6vervakning. Den angiokardiografiska tekniken kom att
helt dominera som diagnostisk metod vid medfodda hjartfel
dnda fram till ultraljudets genombrott.

Angiografin eftertraddes av ultraljudstekniken

Ultraljudstekniken for diagnostik av medfodda hjartfel borja-
de med Inge Edlers och Hellmuth Hertz upptéckt 1954 [4].
Barnkardiologen Nils-Rune Lundstrom forstod tidigt meto-
dens potential for barn med medfddda hjértfel, utvecklade
metoden och introducerade den i klinisk barnkardiologisk
verksamhet och forskning [5]. Under 1980-talet utvecklades
den 2-dimensionella sektorbilden, och dopplermetoder till-
kom. De ekokardiografiska maskinerna fick kraftfullare da-
torer och avancerade berdkningsprogram, och givarna anpas-
sades for undersokning av barn i alla storlekar och éldrar.
Idag anvinds dven invasivt ultraljud, transesofagealt och in-
travaskuldrt, for diagnostik av vissa medfodda hjartfel och
andra hjart-karlsjukdomar. Ekokardiografin, med sina olika
dopplermetoder, ar idag den helt dominerande undersok-
ningsmetoden vid medfédda och forvirvade hjirtfel i alla
aldrar. Undersokningen &r sdker och fri fran obehag for bar-
nen. Snabbt kan man skilja pé cyanos till f6ljd av lungsjuk-
dom och cyanotiska hjértfel. Fordldrarna kan tidigt fa klara
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besked om sitt barns hjartfel. Palliativa atgarder och medici-
nering kan sittas in tidigt, och hjartkirurgerna kan fa en
mycket detaljerad och oftast fullstdndig beskrivning av hjart-
felet. Tack vare den tidiga, sikra diagnostiken ar barnen idag
i ett mycket battre skick vid operationen 4n tidigare. Hemo-
dynamiska méatningar med ultraljud anvinds ocksa for att be-
doma behandlingsresultaten och folja fordndringar under
uppvéxten. Barnkardiologernas kunskaper om hemodyna-
mik och de ekokardiografiska teknikerna har gjort oss till
ovarderliga samarbetspartner i all form av intensivvard och
dven intraoperativt vid hjartkirurgi. Barnkardiologen av idag
klarar sig ganska ldngt utan ett stetoskop men inte utan sin
ekokardiografiska maskin!

DT och MR nya vérdefulla komplement

De redan fran borjan sé viktiga radiologerna i teamen kring
barn med medfédda hjartfel har utvecklat nya metoder, som
radiologisk datortomografi (DT) och givetvis den fantastiska
icke-joniserande metoden magnetisk resonansundersdkning
(MR). DT-tekniken ger idag mdjlighet till korta undersok-
ningstider av barn i ingen eller litt sedering. DT anvénds vid
utredning av vissa medfédda hjartfel, sarskilt kdrlmissbild-
ningar. Metoden begrinsas dock av att barnen exponeras for
straldoser vars langsiktiga effekt pa deras hilsa ar oklar.

MR har kommit som ett mycket virdefullt komplement till
ekokardiografin och tillsammans néstan helt ersatt behovet
av hjértkateterisering med angiokardiografi. De flesta med-
fodda hjartfel kan kartliggas fullstdndigt morfologiskt med
MR-undersdkning samtidigt som man kan géra hemodyna-
miska métningar av floden, gradienter, myokardfunktion
m m. Begriansningar med MR-metoden pa barn med medfod-
da hjartfel ar att den ar dyr och tar lang tid att utféra. Att ta
fram de bésta bildplanen och att gora flerdimensionella re-
konstruktioner tar lang tid. Barn under skolaldern behdver
vara sovda for att ligga stilla, och barn med magnetiska im-
plantat, t ex pacemaker, kan inte undersokas med MR. Allt
snabbare datorer i MR-utrustningarna véntas i framtiden géra
det moéjligt att i realtid genomfo6ra invasiva undersékningar
och interventioner i MR-genomlysning. Om, och nir, sa blir
mojligt kan barnkardiologen dverge den radiologiska jonise-
rande strdlningen som anvénts sedan 194o0-talet vid dia-
gnostisk hjartkateterisering.

Figur 1 visar det medfodda hjértfelet coarctatio aortae,
framstillt med angiokardiografi, ekokardiografi och MR.

Il Behandling av medfodda hjartfel

Sedan Clarence Crafoord utfort den forsta operationen av
coarctatio aortac 1944 [1] utvecklades barnhjirtkirurgin
snabbt, sédrskilt efter det att hjart—lungmaskinen introducera-
des. Aven inom barnhjartkirurgin har Sverige varit bland de
framsta i virlden under manga ar, vilket framgar av artikeln
om hjartkirurgi.

Interventionell behandling av medfédda hjartfel har kom-
mit att delvis ersitta hjartkirurgi vid vissa hjartfel men anvands
annars ofta som ett komplement. Idag utgérs merparten av bar-
nkardiologens hjartkateteriseringar av interventioner.

Framsteg inom den farmakologiska behandlingen

Den farmakologiska behandlingen av medfodda hjértfel har
huvudsakligen foljt den vid behandling av forvarvad hjart-
sjukdom hos vuxna. Digitalis och diuretika har kompletterats
med afterload-reducerare, betablockerare, kalciumblockera-
re och nya potenta inotropa ldkemedel vid svar hjartsvikt.
Sune Bergstroms och Bengt Samuelssons forskning kring
prostaglandinerna [6] ledde under 1970-talet fram till upp-
tackten av att ductus arteriosus med hjilp av prostaglandinin-
fusion kunde hallas 6ppen hos nyfédda barn med s k duktus-
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Tabell I. Overlevnad till 20 &rs &lder med fodelsearen 1940, 1960, 1980 och
2000 (uppskattat) vid ndgra typiska isolerade, medfédda hjartfel [10), procent.

1940 1960 1980 2000
Kammarseptumdefekt 40 55 85 97
Coarctatio aortae 40 65 90 95
Formaksseptumdefekt 75 85 95 97
Transposition 5 20 70 90
Hypoplastiskt
vansterkammarsyndrom 0 0 5 60

beroende medfott hjartfel [7]. Detta gav oss mojlighet att
lindra cyanos vid bl a transposition och pulmonalisatresi
samt hdva acidos och cirkulatorisk chock vid grav coarkta-
tion, hypoplastiskt vinsterkammarsyndrom m fl. Dessutom
kunde barnkardiologen skjuta pa den tidigare sa vanliga natt-
liga diagnostiska eller interventionella hjartkateteriseringen
till den arbetsmiljomaéssigt béttre, ljusare tiden av dygnet.
Prostaglandinbehandling for att 6ppna ductus arteriosus hos
nyfodda barn med medfott hjartfel ar det viktigaste farmako-
logiska framsteget inom barnkardiologin och har haft stor be-
tydelse for bittre operativa resultat och 6verlevnad. Aven for
slutning av ductus arteriosus hos underburna nyfédda barn ut-
nyttjar man denna mekanism nér man ger prostaglandinsyn-
teshdmmare, tex ibuprofen. Bland andra farmakologiska
framsteg som forbattrat for hjartsjuka barn kan namnas ade-
nosin for att bryta supraventrikulér takykardi.

Implanterbar pacemaker fick stor betydelse

Rune Elmqvists konstruktion av den implanterbara pacema-
kern fick stor betydelse ocksa for barn med medfodda hjart-
fel som drabbats av postoperativt AV-block III, vilket sérskilt
tidigare var vanligt. Magnus Michaelsson samlade och f6ljde
ett unikt barnmaterial med medfédda AV-block III till vuxen
alder och kunde visa vikten av tidig pacemakerbehandling for
att minska risken for plotslig dod [8]. Idag kan AV-block I-I1
diagnostiseras med fosterekokardiografi redan innan det
Overgatt i ett AV-block III med bradykardi och risk for
hjartsvikt och dod hos fostret [9]. Man prévar nu méjligheter-
na att farmakologiskt behandla kvinnan och fostret for att for-
hindra retledningsskadan.

Sammantaget har utvecklingen inneburit dramatiskt for-
battrad 6verlevnad och livskvalitet for manga barn med med-
fodda hjartfel. Allt farre barn betraktas som inoperabla enbart
pa grund av sina hjartfel. En allt storre grupp barn overlever
och vixer upp med pallierade hjértfel som kréaver kvalifice-
rad uppfoljning och nya operationer, transplantation och
andra behandlingar i ung vuxen &lder. Tabell I visar den for-
bittrade 6verlevnaden till 20 ars dlder for nagra typer av hjart-
fel beroende pa nir barnet foddes och vilken utredning och
behandling som da stod till buds.

Il Uppféljning
Sverige hade tidigt bra register 6ver barn med medfodda hjart-
fel, och de flesta barnen opererades och f6ljdes under hela upp-
véxten av barnkardiologer pa landets fyra universitetskliniker.
Lars-Erik Carlgren, en av Edgar Mannheimers elever,
kunde redan 1959 publicera uppgifter om incidensen av med-
fodda hjartfel i Goteborg [11]. De forsta uppgifterna om en
incidens av medfodda hjértfel pa ca 0,8 procent av alla levan-
de fodda barn stér sig fortfarande mycket vil. Trots dagens
lattillgdngliga och mycket tillforlitliga ekokardiografiska
tekniker ligger fortfarande incidensen pa knappt 1 procent och
ar densamma i de flesta landers populationsstudier, om man
bortser frAn smd, betydelselosa klafflackage, dppetstdende fo-
ramen ovale, minimala duktusldckage, bikuspida aortaklaffar
och sma kammarseptumdefekter som sluter sig spontant i neo-

2058

Levande, procent
100 J

57 1993-97 (N=109)
80
80 1988-92 (N=123]

54 1983-87 (N=95)

34 1978-82 (N=T5)

G0

40

3197377 N=97)
20 4

i} 50 100 150 200 250 300 350 400 450
Manader

Figur 2. Kaplan—-Meier-kurvor éver éverlevnad hos barn med
komplett men isolerad atrioventrikuldr septumdefekt under fem
tidsperioder. Antal levande vid observationstidens slut och an-
tal fédda (inom parentes) med hjartfelet [13].

natalperioden. Bengt Killén m fl [12] utvecklade svenska
missbildningsregister som medgav verklig langtidsuppfolj-
ning av nationella material. Tack vare dessa och andra lokala
register har Sverige fatt en unik méjlighet till epidemiologisk
forskning. En aktuell svensk nationell studie dver langtidsover-
levnad hos barn med atrioventrikuldr septumdefekt [13] som
ront stort internationellt intresse visas i Figur 2.

Svenskt pionjararbete angaende éarftligheten

Ett annat omrade som tidigt fingade barnkardiologen Per
Zetterqvists intresse var drftligheten vid ndgra av de vanligas-
te hjartfelen [14]. Hans pionjdrarbeten citeras fortfarande i
modern barnkardiologisk, epidemiologisk och genetisk litte-
ratur. Den moderna kliniska genetiken har senare kunnat be-
krifta de kliniskt epidemiologiskt berdknade aterupprep-
ningsrisker som oftast ligger i intervallet 2—10 procent bero-
ende pa vilken hereditet som finns och vilken typ av hjartfel
det giller. Idag sker en mycket snabb kunskapstillvaxt nir det
giller de bakomliggande genetiska substraten for hjartmiss-
bildningar. For vissa hjértfel, bl a Fallots tetrad, rapporteras
bakomliggande genetiska defekter och skador i upp till 50
procent av fallen. Detta far givetvis en stor betydelse i riskbe-
domningen och i den prenatala genetiska radgivningen. Vid
flera syndrom med hog frekvens av medfodda hjartfel, t ex
DiGeorges (CATCH 22), Marfans, Noonans, Williams’ m fl
har mutationerna kunnat kartliggas, och genetiska test har ta-
gits i kliniskt bruk [15].

Identifiering av brister i barnens formaga och utveckling

En viktig del i uppf6ljningen av barn med medfodda hjértfel ar
att tidigt identifiera brister i barnens forméga och utveckling.
Manga barn med medfodda hjartfel ar hjélpta av habiliterande
insatser under uppvéxten for att optimera deras funktioner in-
for livet som vuxna. Claes Thorén utvecklade arbetsprovet for
att mita barns fysiska prestationsforméga [16], och Bengt Erik-
sson har studerat idrottande ungdomar och muskelmetabolism
hos barn med hjértfel [17]. Barn med hjartfel tillats idag betyd-
ligt hogre grad av idrottslig aktivitet 4n forr, vilket givit en for-
bittrad livskvalitet for minga barn och ungdomar.

Forsamring av hjartfunktionen under tillvaxten

En ny grupp barn med medfodda hjartfel som overlever barn-
domen ar de som sammanfattningsvis kan kallas barn med
enkammarcirkulation. De har olika komplexa, medfodda
hjartmissbildningar, dir endera kammaren ar gravt underut-
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Figur 3. Prenatalt diagnostiserade hjértfel i Stockholm under
2003. Antal foster och levande fédda barn.

vecklad och inte kan rekonstrueras eller vixa till. Exempel pa
detta ar trikuspidalisatresi, mitralisatresi, hypoplastiskt
vansterkammarsyndrom m fl. Stora framsteg har gjorts i re-
sultaten vad géller 6verlevnaden, och manga av barnen har en
ganska god livskvalitet, sarskilt i unga r. Vi ser dock en suc-
cessiv forsamring av hjartfunktionen under tillvixten. Hjart-
funktionen liksom livskvaliteten i vuxen &lder i denna grupp
ar mycket osédker, och goda framtida terapeutiska alternativ
saknas fortfarande. Denna grupp, och de flesta andra som
vuxit upp med medfodda hjartfel, 4r i behov av en vél ut-
byggd, lattillgénglig och avancerad GUCH-verksamhet
(grown-up congenital heart disease).

Il Fosterkardiologi

Den allt battre ekokardiografiska tekniken gav mdjligheter
till fetal diagnostik av missbildningar redan i borjan av 1980-
talet. Bjorn Bjarke [18] var en av dem som tidigt forstod me-
todens mojligheter, men detektionsgraden och precisionen
var till en borjan mycket 14g.

Nér s& modrahilsovardens barnmorskor och obstetrikerna
fick allt battre ultraljudsmaskiner borjade man upptéicka av-
vikelser i fosterhjértats morfologi vid tillvixtbeddmningar
och allmin missbildningsdiagnostik. Denna utveckling fram-
tvingade att barnkardiologerna skaffade sig specialkunskaper
i fosterkardiologi for att kunna géra morfologisk diagnostik
redan i 18:e graviditetsveckan med hog validitet for att for-
aldrarna skulle kunna ta beslut om fortsatt graviditet. Antalet,
och andelen, prenatalt upptackta hjartfel har 6kat for varje ar.
I Stockholm uppticktes ar 2003 29 foster med hjartmissbild-
ningar av vilka minst 11 bedémdes ha ndgon form av s k en-
kammarhjérta. 8 av fostren hade ocksé extrakardiella miss-
bildningar inklusive 4 foster med kromosomfel. Figur 3 visar
utfallet och hur endast 6 av barnen fortfarande lever efter 1 ar.

Antalet barn fodda med hjéartfel minskar

I vissa fall har den prenatala diagnostiken lett till att det neo-
natala omhéndertagandet har kunnat forberedas och optime-
ras for ett battre resultat. Den 6kande andelen prenatalt dia-
gnostiserade svara hjartfel och de blivande fordldrarnas be-
slut att avbryta graviditeten har lett till att antalet fodda barn
med dessa hjartfel har minskat. Vi dr 6vertygade om att den-
na utveckling kommer att fortsitta och spridas over landet i
takt med 6kande kunskaper hos barnmorskor och obstetriker,
och krav kommer att stillas pa fler utbildade fosterkardiolo-
ger. For att uppratthalla och forbattra de kirurgiska resultaten
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vid ett minskande underlag kan en fortsatt koncentration till
endast ett nationellt opererande centrum eller samarbete med
nérliggande internationella centrum bli nédvéandigt.

Dodligheten i medfodda hjartfel har sjunkit

Under de senaste 50 aren har dodligheten under barnaéren i
medfodda hjartfel sjunkit kontinuerligt och dr nu i méanga fall
obetydligt hogre 4n hos hjértfriska barn. Den stora framtida
utmaningen inom barnkardiologin blir att fokusera pé livs-
kvalitet och att optimera barnens forutsittningar for ett bra liv
som vuxna. Tidigare identifiering av bristande fysisk och
psykisk utveckling maste leda till battre habiliterande insat-
ser. De vetenskapliga underlagen for olika habiliterande be-
handlingar méste tas fram. Anpassad skolgang och utbildning
maste foljas av motsvarande arbetslivsmdjligheter. Bland de
medicinska komplikationer som kan forvéntas 6ka med lang-
re livsldngd vid medfodda hjértfel finns arytmier, tromboem-
boliska komplikationer och andra extrakardiella organpro-
blem till foljd av de forhojda systemvendsa tryck som enkam-
marcirkulationen innebar.

Barnkardiologin har ldnge varit en svensk angeldgenhet
och kommer att fortsétta vara sa i en spannande kombination
av modern medicinsk teknik, genetik—epidemiologi, foster-
medicin, avancerad interventionell och kirurgisk behandling,
intensivvard och sist men inte minst en specialitet dér helhets-
synen pa det hjartsjuka barnet och dess familj dr nddvandig
for fortsatt framgéngsrik utveckling.

*

Potentiella bindningar eller javsforhallanden: Inga uppgivna.
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