Modern behandling av och
prognos for medfodda hjartfel

TAISTO SARKOLA

De vanligaste medfédda hjartfelen utgors av missbildningar (anomalier). Etiologin ar i de
flesta fall oklar men vi kanner till flera riskfaktorer som ar associerade med uppkomsten av
dem. Diagnosen kan faststéllas fore fodseln men sker i praktiken hos nyfédda med ultraljud.
Behandlingen gar ut pa att aterstdlla och optimera blodcirkulationen genom i spadbarns-
aldern noggrant planerade kirurgiska atgarder eller kateteringrepp. Tack vare den moderna
behandlingen av hjartfelen lever de flesta idag till vuxen alder. De mest komplicerade fallen
kan behandlas med hjdrttransplantation. Langtidsprognosen ar normal vid lindriga fall, medan
komplicerade fall ar forknippade med relativt hog sjuklighet som 6kar med aldern. Den tekniska
och digitala utvecklingen har férbattrat diagnostiken, vardmaojligheterna och uppfoljningen.

Vanligen anvénds termen medfott hjartfel for
olika hjértmissbildningar (anomalier) som
uppstatt fore fodseln. Aven rytmstorningar,
hjartmuskelsjukdomar, storningar i fostrets
blodcirkulation som ger upphov till hjartsvikt
och bindvadvssjukdomar med hjiartmanifes-
tationer (t.ex. neonatalt Marfans syndrom)
kan konstateras redan innan fodseln men
de ar forhéllandevis sdllsynta. Under barnets
uppvaxt kan infektioner och autoimmuna
sjukdomar (t.ex. Kawasakis sjukdom) drabba
hjartat och ibland utvecklas sjukdomen (t.ex.
hjartmuskelsjukdom, rytmstérningar eller
kardiovaskuldr fordndring som beror pa njur-
sjukdom eller metabola sjukdomar) senare i
livet, men dven de utgor en relativt liten del av
hjartproblemen i en barnkardiologisk popula-
tion. Séledes ar sjukdomsspektret i barnadren
helt annorlunda &n hos en vuxenkardiologisk
aldrande patientpopulation.

Bland alla allvarliga missbildningar hos
foster utgor hjartanomalierna en stor del. Ofta
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ar blodflédet i hjartat och de stora artarerna
forhindrade eller fel distribuerade i kroppen,
vilket ofta beror pa hal i hjartats mellanviag-
gar (formaks- eller kammarseptumdefekt),
problem med klaffarna (t.ex. trikuspidalatresi,
aortastenos eller trikuspidalinsufficiens), stor-
ningar i hur inflodet och utflodet ur hjértat
adr kopplade till varandra (t.ex. transposition)
eller pa underutvecklade hjart- och kérlstruk-
turer (hypoplasier). Missbildningarna kan
férekomma enskilt eller i kombination och
symtomen forvérras ofta i samband med de
forandringar som sker i blodcirkulationen,
nér barnet anpassar sig till ett liv utanfor liv-
modern under den postnatala adaptationen.
Hilften av alla missbildningar utgors av en-
skilda formaks- eller kammarseptumdefekter
eller en kombination av dem.

En del medfodda hjartfel har dalig prognos
om de ldmnas obehandlade. Den enorma
utvecklingen inom diagnostiken och den
operativa behandlingen har under artionden
resulterat i att de flesta barn o6verlever. I regel
géar behandlingen ut pa att optimera pump-
funktionen och blodflédet genom ett eller
flera noggrant planerade ingrepp.

Historia

Barnldkaren Bernhard Landtman, pionjir
inom barnkardiologin i Finland, utsags 1957
till Finlands forsta barnkardiolog (Figur 1).
Han hade pa 1940-talet undersokt barn med
hjartproblem (1, 2) och utbildat sig bland
annat i Stockholm, London och vid Johns
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Hopkins universitetssjukhus i Baltimore dar
han kom i kontakt med Helen B. Taussig. Den
forsta hjartoperationen, ligation av en 6ppen
ductus arteriosus, utfordes av Matti Sulamaa
pa Barnkliniken redan 1953 och den forsta
oppna hjértoperationen, en formaksseptum-
defekt, utfordes av Georg Rabbe Wallgren pa
Aurorasjukhuset 1959. Oppen hjértkirurgi
under perfusion har i Finland utforts pa barn
sedan borjan av 1960-talet och hjarttransplan-
tationer sedan 1991. Nufortiden gors 250-300
hjdrtoperationer arligen, varav storsta delen
som Oppen hjdrtkirurgi i spadbarnsalder. Uto-
ver det gors 150-200 kateterinterventioner
for behandling av enklare strukturella fel och
rytmstorningar.

Forekomst

Forekomsten av medfodda hjartfel beror pa
hur de definieras. Eftersom en del graviditeter
avbryts pa grund av hjirtbetingade missfall
dr incidensen svardefinierbar (3). Vid svara
hjirtfel, som faststéllts fore graviditetsvecka
24 i samband med screeningundersokningar,
kan familjerna dven vélja abort. Prevalensen
for betydelsefulla hjartfel berdknas uppgé till
7-8 fall per tusen nyfodda (4), vilket skulle
innebdra 350-450 nya fall per ar i Finland.
Vissa hjédrtfel diagnostiseras senare och i en
barnpopulation har prevalensen for betydel-
sefulla medfédda hjéartfel berdknats vara 14
fall per tusen barn och férekomsten har varit
relativt stabil under de senaste artiondena (5).
Tillsammans med lindrigare missbildningar
(inklusive bikuspida aortaklaffar och sma
kammarseptumdefekter), som inte kréver
behandling, beréknas prevalensen till 20-30
fall per tusen nyfédda. Vi kdnner for nérva-
rande inte till satt att forebygga uppkomsten
av dem (6).

Figur 1. Bernhard Landtman, borjan av 1950-talet.
Bild: Orions bildarkiv. Kélla: https://ylppo.fi/erikoisaloja

Etiologi

De medfodda hjéartmissbildningarnas etiologi
dr oklar men vi kénner till flera riskfaktorer for
uppkomsten av dem. Samspelet mellan olika
faktorer och kausalsamband vid uppkomsten
av felen dr fortfarande oklara. Vanligen fore-
kommer hjartfelet enskilt och som det enda
fallet i familjen. Anomalier forekommer oftare
hos barn med trisomier (t.ex. 13,18 och 21),
monosomier (t.ex. Turners syndrom, XO), olika
mikrodeletioner (t.ex. 22q11, Williams syn-
drom) och vid specifika genmutationer (t.ex.
Noonans syndrom, Alagilles syndrom). I vissa
fall férekommer associationer med syndrom
(t.ex. VACTERL) dédr genavvikelsen &n sa lange
inte identifierats. En hjartundersdkning ar dér-
for befogad vid syndromutredningar. Férutom
hjartfel ar syndrom férknippade med andra
anomalier och den kognitiva utvecklingen
kan pa sikt vara avvikande. Storsta delen
av de genetiska avvikelser som kan pévisas
i samband med hjartfelen har uppstatt som
en nymutation (de novo). Variationen mellan
genotyp och fenotyp &r i allménhet relativt
stor, &ven om vissa grupper av missbildningar
dr forknippade med specifika genetiska av-
vikelser (t.ex. atrioventrikuldr septumdefekt
vid trisomi 21 och konotrunkala defekter vid
22q11). Under graviditeten kan infektioner
(t.ex. kongenitalt rubellasyndrom), anvdindning
av kemiska @mnen (t.ex. organiska l6sningsme-
del) eller ldkemedel (t.ex. litium, isotretinoin
eller valproat) och metabola sjukdom hos
mamman (t.ex. diabetes eller fenylketonuri)
vara forknippade med en ¢kad risk for upp-
komsten av ett missbildat hjdrta (7). Risken vid
en monokorial tvillinggraviditet berdknas vara
cirka 20 per tusen (8). Overlag stiger risken till
10-30 per tusen nyfodda for uppkomsten av
en missbildning om den ena forédldern eller ett
syskon har en missbildning, men vid vénstersi-
diga missbildningar kan risken vara 100-150
per tusen nyfédda. Etiologin dr multifaktoriell
och beror endast i undantagsfall p& en faktor
eller ett specifikt genfel. Overlag kan genetisk
avvikelse eller syndrom identifieras hos hogst
30 procent (9).

Screening och diagnos

Hjartat bildas tidigt under embryoperioden
och hjartslag kan registreras med Doppler
redan under den tidiga fosterperioden i gra-
viditetsvecka 7-8. Missbildningar kan nog-
grant och tillforlitligt faststédllas med kliniskt
ultraljud redan fran graviditetsvecka 15-16.
Riskgrupper erbjuds fokuserat fosterhjar-
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Figur 2. Ett enskilt medfétt hjartfel, en formaksseptumdefekt (ASD secundum). Diagnosen faststélldes pa grund-
val av biljud, avvikande EKG och ultraljud (Subfigur A med fyrkammarbild av hjartat och defekten angiven med
en pil; HF = Hoger férmak, VF = Vanster férmak, HK = Hoger kammare, VK = Vanster kammare) i atta ars alder och
defekten kunde stangas med ett kateteringrepp utfort fran ljumskens stora vener (Subfigur B med Amplatzer ASO

septumforslutaren i optimal position angiven med en pil).

Figur 3. Ett komplicerat medfott hjartfel med pulmonalatresi och intakt kammarmellanvagg, hypoplastisk hdger
kammare. Diagnosen faststélldes under 21 graviditetsveckan (Subfigur A, fosterultraljud av hjartats fyrkammar-
bild; HF = Hoger férmak, VF = Vanster férmak, VK = Vanster kammare, HK = Hoger kammare, Ao = Aorta framfor
ryggraden [S]). Efter fédseln gjordes en hjartoperation dar ductus arteriosus ersattes med en Blalock-Taussig-
shunt mellan arteria brachiocephalicus och hdger lungartar. Vid fyra manaders alder byttes vid hjartoperation
denna shunt till bicaval-pulmonell shunt dér 6vre halvenen kopplades till hégra lungartaren. Efter operationen
konstaterades en fortrangning i hogra lunglobernas artargrenar (Subfigur B, tredimensionell datortomografi sett
bakifran med anastomos mellan 6vre hdlvenen och hogra lungartéren och fértrangda hogra lobgrenar angi-

vet med en pil; Ao = Aorta, SVC = 6vre halvenen, VLA = Vanster lungartar, HLA = Hoger lungartér, VF = Vanster
formak). Ballongdilatation av den hdgra lagre lunglobartdren i kateteringrepp genomférd via yttre halsvenen
(Subfigur C, kontrast i utvidgad ballong i hégra lagre lunglobartéren vid genomlysning framifran).

tultraljud, men da en riskfaktor endast kan
identifieras i en relativt liten del av fallen
innebér en hog prenatal detektion i praktiken
screening av hela gravida populationen. Sall-
ningens och radgivningens malséttning &r att
faststilla diagnosen, ge objektiv information
till familjerna, berédtta om behandlingsmoj-
ligheter och prognos, planera den fortsatta
uppfoljningen under graviditeten och den pe-
rinatala handlaggningen, samt fore utgdngen
av 24 graviditetsveckan diskutera familjernas
lagliga ratt till abort i de svaraste fallen. I vart
land konstateras for ndrvarande ungefiar 30
procent av de betydelsefulla anomalierna
fore fodseln (10). Majoriteten konstateras

forst efter fodseln pa forlossningssjukhuset
da symtom bli synliga, vid avvikande syresa-
turation eller vid barnldkarens undersdkning
vid utskrivning fran sjukhuset. Lindrigare
fel, uppskattningsvis 10-20 procent av alla,
faststélls senare pa barnradgivningen eller
inom skolhélsovarden genom utredning av
ospecifika symtom, avvikande hjartljud eller
EKG eller vid sekundér hypertension. Felen
fastslas och f6ljs vanligen upp med transtora-
kal ekokardiografi. Datortomografi, magnet-
kameraundersokning och i vissa enskilda fall
invasiv katetrisering kan ibland behovas for
komplettering av detaljerna i den avvikande
anatomin och fysiologin (Figur 2 och Figur 3).

48

Finska Lékaresillskapets Handlingar



Modern behandling av medfo6tt hjartfel

Storsta delen av hjartmissbildningarna ger inte
upphov till problem under fosterstadiet och
barnet fods i allmédnhet vaginalt och normal-
stort efter en fullgdngen graviditet. Oftast &r
blodcirkulationen stabil under fostertillvixten
som sker under den andra och tredje trimes-
tern. Missbildningar som drabbar hjartklaffar
(t.ex. aortastenos och trikuspidalinsufficiens)
kan dock forvérras och omfordelningen av
blodomloppet som missbildningen orsakar
kan leda till sekundéra forédndringar i tillvax-
ten av drabbade kardiovaskuldra omréaden.
Den normala tillvixten av ett kérl kan hdm-
mas. En avvikande klaffstruktur kan forvarras
och fortrangningar och ldackage kan hindra
utvecklingen av hjédrtats kammare och formak.
Interventioner under fosterstadiet kan utforas
i specifika och sillsynta fall (t.ex. aortastenos
eller pulmonalstenos), men fallen som ldmpar
sig for intervention dr mycket séllsynta och
interventioner utfors for ndrvarande inte i
Finland. Fosterinterventionerna &r forknip-
pade med risker och att pavisa nyttan av dem
i jamforelse med behandlingar utforda efter
fodseln har visat sig vara utmanande (11).
Vid svarare hjartfel, ddr antingen lungcir-
kulationen eller systemcirkulationen &r bero-
ende av en dppen ductus arteriosus, paborjas
intravenos prostaglandininfusion efter f6dseln
(12) for att ge tid for diagnostik, planering och
behandling. Vanligen viantar man med ingrep-
pet nagra dagar eller veckor efter fodseln. Om
blodcirkulationen inte dr beroende av ductus
arteriosus kan ett ingrepp oftast skjutas upp
till ndgra manaders &lder. De flesta ingreppen
utfors under spadbarnséldern.
Behandlingen under den preoperativa
spddbarnstiden gar ut pa att lindra sym-
tom av hjirtsvikt och att tillgodose barnets
tillvixt och utveckling. Vid svér hjdrtsvikt
kan viktuppgéngen hdmmas pa grund av ett
Okat kaloribehov kombinerat med ett mins-
kat néringsintag da barnet inte orkar &ta.
Hjartsvikten ger ofta upphov till kongestion
i form av forstorad lever och lungédem som
fororsakar takypne. Néringstillskott och nés-
magslang kan behovas och patienter med Kli-
niska tecken pa hjirtsvikt behandlas ofta med
vitskerestriktion och diuretika. Vasoaktiva
lakemedel anvénds for stabilisering av blod-
cirkulationen efter intervention. Lakemedel
kan dven behévas efter operationen under
nagra manaders tid: antikoagulanter (ace-
tylsalicylsyra eller warfarin) for att férhindra
trombosbildning, betablockerare och andra
ladkemedel for hypertension och rytmstor-

ningar, diuretika for hjartsvikt och vasodi-
laterande mediciner (inhalerad kvéveoxid,
peroralt sildenafil [fosfodiesterashdmmare]),
eller bosentan (endotelinreceptorantagonist)
for pulmonell hypertension.

Internationella riktlinjer for ingreppens
indikationer har publicerats, men medicinsk
evidens vid behandling av sédllsynta mangfa-
setterade fall baserar sig ofta pa historiska
observationsstudier och klinisk erfarenhet.
Randomiserade studier &r sillsynta och gra-
den av evidens bristfillig (13-15). I praktiken
fattas besluten i multidisciplindra grupper
innefattande kardiologer, kirurger och vid
behov dven intensivister och andra experter.
I ménga fall gors ingrepp dven p& symtomfria
patienter i forebyggande syfte for optimering
av hjartats, blodkérlens och lungornas utveck-
ling under kroppstillvixten. Saledes avviker
indikationerna och tankesittet fran aldrande
patienter pa en vuxenkardiologisk mottag-
ning, dér forekomsten av signifikanta kardio-
vaskuldra symtom betonas i bedomningen.

For planering av operativ behandling eller
kateterintervention gors i regel omfattande
diagnostiska undersokningar. Tidpunkten for
ingreppet paverkas framst av missbildningens
art, symtom och patientens alder. Ofta nés
béttre resultat om ingreppet kan goras senare,
i 3-12 manaders alder, och i de flesta fall
gors det forsta ingreppet innan barnet borjar
i skolan. Utvecklingen av blodcirkulationen
och tillvaxten av de kardiovaskuldra struktu-
rerna dr snabbast under de forsta levnadsaren.
I vissa fall kan missbildningens inverkan pa
blodcirkulationen @ven minska med tillvixten
(typiskt for mindre och medelstora formaks-
eller kammarseptumdefekter) och ett ingrepp
helt undvikas. Ingreppet bor a4 andra sidan
goras tidigare vid fall ddr missbildningen inte
tilldter en normal utveckling sdsom sdnkning
av lungartérens blodtryck.

Ingreppets méalsidttning ar att aterstélla
normal blodcirkulation. En del patienter ut-
vecklar efter fodseln hjartsvikt som en foljd
av den sjunkande vaskuléra resistensen och
okade blodflodet fran hjartat till lungorna
(kongestion). Hjartsvikt leder till minskat
flode till aortan och ovriga kroppen. Symtom
uppkommer initialt vid anstrangning och forst
senare i vila. I spadbarnsaldern kan mat-
ningen bli ett problem med minskad erhallen
nédringsmidngd och okad energiférbrukning
pa grund av hjartsvikten, och med minskad
kroppstillvixt som foljd.

En del enklare missbildningar sdsom min-
dre formaksseptumdefekter och en trang pul-
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monalklaff kan ofta atgérdas utan operation
genom ett kateteringrepp vanligen utford fran
ljumskens stora kirl. Aven storsta delen av
fallen med Oppen ductus arteriosus atgédrdas
som kateteringrepp. En stor del av hjartmiss-
bildningarna dr dock komplicerade och inne-
fattar storre eller flera avvikande anatomiska
strukturer och omraden, som vid Fallots tetra-
logi eller atrioventrikulér septaldefekt, vilket i
praktiken kraver operativ behandling. Ett fatal
utfors som hybridingrepp med bade kateter
och kirurgi vid samma session. En del miss-
bildningar, sdsom en Kritisk aortaklaffstenos,
kan efter fodseln atgdardas med kateteringrepp
ivintan pa det kirurgiska ingreppet i en alder
och med en kroppsstorlek nér det operativa
resultatet blir béttre. I vissa fall kan missbild-
ningen inte helt atgirdas (residualdefekt) och
fortrangningar kan uppsta i karl pa grund av
drrbildning (t.ex. rekoarktation efter operativ
behandling av aortakoarktation) eller via
kompression fran andra strukturer. Vid dessa
utvidgas det tranga omradet ofta priméart med
ett kateteringrepp (ballongvidgning) och i
vissa fall med applicering av intravaskuldra
stodnat (stent).

Nufértiden dr endast enstaka fall s& kom-
plicerade att ingen aktiv operativ behandling
finns. Vid en del svarare och komplicerade
fall (sdsom enkammarhjirta) kan normal
blodcirkulation inte aterstéllas men patienten
kan erbjudas ett s& kallat palliativt ingrepp
som ger forlangd livslangd. I vissa specifika
fall kan blodcirkulationen for en tid uppratt-
héllas med en hjart-lungmaskin (ECMO) eller
med en mekanisk hjirtpump (VAD). Dessa
anvands framst vid svéara infektioner och fore
eller efter komplicerade hjartoperationer dar
en aterhdmtning forvéantas inom en rimlig tid.
De mekaniska behandlingarna dr forknippade
med allvarliga komplikationer som 6kar med
tiden. Behandlingen kan &ven anvéndas i sam-
band med svara hjartmuskelsjukdomar som
en brygga till hjarttransplantation nér progno-
sen och livskvaliteten med ett transplanterat
hjérta forvéntas vara goda. Transplantationer
utfors i Finland frdn spadbarnséaldern. I ung
alder kan transplantation fran donator med
icke-kompatibel blodgrupp genomféras, vilket
har 6kat mojligheten att hitta organ for de
minsta patienterna. Internationellt samarbete
har dven forbéttrat tillgdngligheten till organ.
En ECMO-ambulans har nyligen inréttats pa
Barnkliniken for transport av akuta fall i sodra
Finland. Transporter frdn norra Finland skots
av Karolinska Universitetssjukhusets ECMO
Centrum i Stockholm med flyg. Poliklinisk

behandling med hjidrtpumpar som anvénds
inom vuxenkardiologin har for nédrvarande
inte anvéants pa barn i Finland.

Prognos

En stor del av hjartfelen har, om de lamnas
obehandlade, dalig prognos. Prognosen vid
majoriteten av behandlade och lindrigare miss-
bildningar (t.ex. pulmonalstenoser, formaks-
septumdefekter och kammarseptumdefekter)
skiljer sig inte fran den ovriga populationen.

Storsta delen av ingreppen utfors redan
i spadbarnsaldern och upp till en tredjedel
behover atgiardas pa nytt i ett senare skede.
Under de tva senaste artiondena har den
operativa dodligheten sjunkit till 1-2 procent.
Svarare komplikationer sésom tromboembo-
lier, infektioner, totalblock och andra iatro-
gena skador utgor cirka 5 procent, varav en
del kan ge permanenta problem. Dddlighet
och komplikationer férekommer framst vid
komplicerade fall. Overlag aterhdmtar sig
barn fort efter operation. Vid enklare hjart-
fel ar riskerna mycket laga och barnet kan
skrivas ut redan fran den fjarde till den sjétte
postoperativa dagen. Efter kateteringrepp kan
patienten oftast skickas hem samma kvill eller
senast foljande morgon.

Vi har ett omfattande register 6ver hjarto-
perationer utforda pa barn i Finland sedan
1953 (16). Registerdata visar att behandlings-
resultaten blivit betydligt béttre under artion-
denas lopp (17) (Figur 4). Langtidsprognosen
vid lindrigare missbildningar skiljer sig inte
frdn den Gvriga populationen och &dr framst
relaterad till icke-kardiovaskuléra sjukdomar
och problem. I de mest komplexa fallen (t.ex.
enkammarhjdrtan) har vi de senaste 10-15
aren natt en transplantationsfri Gverlevnad
pé ca 70-80 procent. Utvecklingen verkar
hir ha planat ut medan fokus har lagts pa
att uppratthalla god livskvalitet genom att
forebygga komplikationer.

Den enorma utvecklingen i behandlingen
med en avsevart forbattrad prognos som f6ljd
har lett till att de flesta barn med medf6tt
hjirtfel i dag nar vuxen alder, en del med ett
transplanterat hjarta. Berdkningar har gjorts
som visar att antalet vuxna med medf6tt hjart-
fel redan 6verskrider antalet barn med medf6tt
hjartfel i populationen (5). Okningen av an-
talet vuxna med medfott hjartfel kommer att
stabiliseras forst under kommande &rtionden
(18). Aven om en del mindre komplicerade fel
inte behover langtidsuppfoljning finns det flera
patientgrupper dér forsnabbat kardiovaskulért
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B Alla patienter som opererades 1990-2009 Antal
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Figur 4. Kaplan-Meier-kurva 6ver langtidsprognos vid medfétt hjartfel i Finland. Forkortningar: Pop, frisk popu-
lation i Finland, PDA, 6ppen ductus arteriosus, ASD, formaksseptumdefekt, COA, aortakoarktation, VSD, kam-
marseptumdefekt, TOF, Fallots tetralogi, TGA, transposition, HLHS, hypoplastiskt vansterkammarsyndrom, UVH,
enkammarhjarta. Kurvan visar éverlevnadstiden efter den forsta hjartoperationen hos alla patienter som operera-

des 1990-2009. Kalla: ref 17.

aldrande, okad prevalens av rytmstorningar,
hjértsvikt och andra héilsoproblem av olika
orsaker é&r relativt vanligt fran 40-50 ars alder
(19). Dessa inkluderar exempelvis patienter
med Fallots tetralogi och transposition (ope-
rerade med formaksswitch-metoden). Uppfolj-
ningen av medfodda hjartfel i vuxenaldern har
med tiden blivit en egen subspecialitet inom
vuxenkardiologin (GUCH, Grown-Up with
Congenital Heart disease) och sérskilda mot-
tagningar har inréttats.

Utvecklingen av varden under det
senaste decenniet och i framtiden

Framstegen under de senaste 10-15 aren &r
framst forknippade med digitalisering och
miniatyrisering av teknisk utrustning sasom
pacemakrar, hjartpumpar, annan vardappara-
tur och olika nétbaserade uppfoljningssystem
(20). Innovativa non-invasiva tredimensio-
nella avbildningsmetoder for bedomning av
hjartfelets avvikande anatomiska struktur
och funktion har férbattrat diagnostiken av-
sevart och utvecklingen inom detta omrade
antas fortsdtta. Med hogresolutionsultraljud
kan tidiga fordndringar i kérlvdggens intima
undersdkas non-invasivt, vilket forhopp-
ningsvis kommer att ge nya insikter om tidigt
vaskulért dldrande och erbjuda méjligheter for
uppfoljning och uppréatthéallande av optimal
kardiovaskuldr hélsa. Vi har gatt fran 1980-

och 1990-talets pionjdrsfas, som utmérktes
av innovationer inom kateter och operativa
ingrepp med kraftigt minskad dodlighet i svara
hjdrtfel som foljd, till var nuvarande era av
centralisering och optimering av varden, re-
gisterstudier och stordataanalyser (big data),
okad transparens och en mera holistisk syn
pé patienternas och familjernas behov.

Att barn med de svaraste och mest komplexa
hjartfelen dverlever dr oundvikligen forknippat
med signifikant sjuklighet och belastning for
familjerna. Vi har ett 6kande antal av patienter
som tack vare ett palliativt ingrepp i spadbarns-
aldern natt tonaren och ung vuxen élder. Deras
blodcirkulation har gradvis forsamrats, vilket
paverkar lever-, tarm-, njur- och lungfunktio-
nen. De behover multidisciplinédra vardinsatser
och i vissa fall hjarttransplantation. Vard och
uppfoljning kommer i framtiden allt mer att
kunna genomforas inom 6ppenvéarden och del-
vis i patientens hem, i synnerhet i det palliativa
slutskedet. I framtiden kommer vi att ha fort-
satt fokus pé forebyggande av komplikationer,
psykosocial och neurokognitiv uppféljning och
rehabilitering, prevention och behandling av
extrakardiella problem (t.ex. munhélsa, gastro-
enterologiska problem och lungproblem) som
ibland forekommer i samband med komplexa
hjirtfel och 6kar med aldern. A andra sidan
kommer den hélsoekonomiska bedomningen
och omorganiseringen sannolikt att leda till
bortgallring av medicinskt obefogad véard och
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behandling och fokusering pa forenklade och
individualiserade behandlingsmetoder som
baserar sig pa evidens (21). Utvecklingen
inom gendiagnostiken kommer sannolikt att
belysa orsakerna till hjartfelens uppkomst och
forhoppningsvis dven pa sikt ge mojligheter till
noggrannare och etiologibaserad klassificering,
tillforlitligare information om sjukdomens
prognos, méjlighet till noggrannare prenataldi-
agnostik och information om mekanismer som
pa sikt kunde mojliggora utveckling av bade
prevention och béttre behandlingsmetoder
(9). Inom hjértkirurgin undersoks nya regene-
rativa material for klaffar och annat material
med hopp om béttre varaktighet och férldingda
intervall mellan operationerna. Mekaniska
hjartpumpar kommer att vidareutvecklas for
pediatriskt bruk. De utlovade forhoppningarna
inom stamcellsforskningen har i viss man varit
en besvikelse. Utvecklingen av nya och mera
effektiva pulmonalhypertensions- och anti-
koagulationsmediciner kommer sannolikt att
fortsétta. Att kartldgga problem och utveckla
forebyggande behandlingsmetoder i den vax-
ande och aldrande GUCH-populationen kom-
mer dven att vara viktigt. Framstegen inom
kateterinterventioner, elektrofysiologiska inter-
ventioner och fosterinterventioner kommer att
fortga, dven om utvecklingstakten inom dessa
omraden onekligen avtagit under det senaste
decenniet.

Taisto Sarkola
taisto.sarkola@helsinki.fi

Inga bindningar.
Skribenten tackar professor Eero Jokinen
for kommentarer till artikeln.
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Modern treatment and prognosis of congenital heart defects

The causes of congenital heart defects are still largely unknown and there are no established methods
for prevention. The diagnosis can be made prenatally but is commonly confirmed in the neonatal period.
Treatment is focused on restoring and optimizing the circulation through carefully planned surgical and
catheter interventions often performed in infancy. Most patients survive to adulthood. Long-term prog-
nosis is excellent in the setting of mild malformations, but cases that are more complex are associated
with significant morbidity that increases with age. During the past decade innovations in technology has
improved the diagnostics, treatment and follow-up of these patients.
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