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Sammendrag

Bakgrunn: Medfedte hjertefeil er den vanligste formen for medfedte misdannelser, med
potensielt alvorlige komplikasjoner og sekveler dersom det ikke diagnostiseres og
igangsettes behandling tidlig i forlepet. Diagnostikken baserer seg pa prenatal diagnostikk i
form av ultralydundersgkelse og postnatal diagnostikk i form av klinisk undersakelse eller pa
bakgrunn av symptomer etter utskrivelse fra barsel. De senere ar har rutinemessig
pulsoksymetriscreening etter fadsel blitt tatt i bruk over store deler av verden. UNN tok
dette i bruk mars 2009. Pulsoksymetriscreening er et virkemiddel for & oppdage former for

alvorlig medfgdte hjertefeil med lav oksygenmetning.

Materiale og metode: Studien bestar av 2 deler. Forste del av studien var en retrospektiv
undersgkelse av alle nyfedte med oppdaget hjertefeil i Troms og Finnmark i perioden
01.01.06-31.12.11. Totalt var det | 14 pasienter som oppfylte inklusjonskriteriene til studien.
Gjennom elektroniske pasientjournalsystemer har vi giennomgatt hvordan hjertefeilen ble
oppdaget, antall dager fra fadsel til oppdaget hjertefeil og om hjertefeilen ble oppdaget for
eller etter pulsoksymetriscreening ble tatt i bruk ved den aktuelle fodeenheten. Andre del av
studien var en kartlegging av bruk av pulsoksymetriscreening ved alle norske fadeenheter,

det ble kartlagt hvilke som hadde tatt dette i bruk og nar de hadde oppstart.

Resultater: Studien viste at 16 alvorlige medfedte hjertefeil (CCHD) ble oppdaget i perioden.
Av disse var 7 for og 9 etter innfering av obligatorisk pulsoksymetriscreening. 2 pasienter
fikk sin hjertefeil pavist ved pulsoksymetriscreening. Det var totalt 25 av | 14 pasienter som
hadde en kromosomdefekt, et syndrom eller en ekstrakardial malformasjon. Studien fant
ogsa at per 2012 utferer 43 av 48 fadeenheter i Norge rutinemessig pulsoksymetriscreening

av alle nyfadte.
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1.0 - INTRODUKSJON

1.1 Om hjertefeil

I.1.1 Epidemiologi

Medfadte hjertefeil kalles pa engelsk congenital heart disease (CHD). Man skiller gjerne
mellom CHD og CCHD, critical congenital heart disease. CCHD defineres som hjertefeil
som krever intervensjon i lgpet av forste levear, enten ved kirurgi eller kateterintervensjon
[1]. Medfedte hjertefeil er den vanligste formen for alvorlige medfgdte anomalier, og
representerer saledes et stort globalt helseproblem. 28 % av alle alvorlige medfedte
anomalier har hjertedefekt som en komponent [2]. Medfedte hjertefeil utgjer nesten 40 % av
alle medfedte misdannelser, og er saledes den sterste gruppen av medfgdte misdannelser
[3]. 3 % av all spedbarnsded skyldes medfedte hjertefeil, og CHD utgjer 46 % av all ded som

skyldes medfedte misdannelser.

En norsk populasjonsstudie fra 2000 sa pa medfedte hjertefeil over en |5-arsperiode [4].
Studien omfattet 35 218 levendefgdte. De fant at 360 barn (1 %) ble diagnostisert med en
CHD-diagnose. | 1,7 % av barna med CHD dgde, av disse dede 52,4 % i lopet av
neonatalperioden, altsa forste 28 levedagn. De fant at 20 % av barna hadde en
kromosomsykdom, syndrom eller assosierte ekstrakardiale malformasjoner. Trisomi 21
utgjorde 20,8 % av disse. Assosierte lidelser ble sett signifikant sjeldnere hos barna med VSD

enn ved andre former for CHD.

Angitt prevalens av CHD varierer i ulike studier. van der Linde har i sin omfattende studie
tatt for seg tidsrommet 1930-2010, med en studiepopulasjon pa 24 091 867 levendefgdte og
164 396 identifiserte CHD [2]. Studien finner at det de siste |5 arene har vart en prevalens
pa verdensbasis pa 9 per 1000 levendefadte. Prevalensen varierer i de ulike deler av verden;
Asia 9,3 per 1000 fedte, Europa 8,2, Nord-Amerika 6,9 og Afrika 1,9. Studien tar ogsa for
seg 8 undertyper av CHD; ventrikkelseptumdefekt (VSD), atrieseptumdefekt (ASD),
pulmonalstenose (PS), persisterende ductus arteriosus (PDA), Fallots tetrade (TOF),
koarktasjon av aorta (Coarc), transposisjon av de store arterier (TGA) og aortastenose
(AoS). Undertypene har ogsa ulik prevalens mellom verdensdelene. Obstruksjoner i
avgangen til de store arterier fra hoyre side av hjertet, som PS og TOF, har en hgyere
prevalens i Asia, mens obstruksjoner i avgangen til de store arterier fra venstre side av

hjertet har lavere prevalens. Hos hvite dominerer de venstresidige lesjonene.



1.1.2. Normal fosterfysiologi og sirkulasjon

Fosterets sirkulasjon er anderledes enn det nyfgdte barns sirkulasjon. In utero skjer
oksygeneringen av fosterets blod via placenta [5]. Placenta mottar omkring 40 % av det
kombinerte fotale hayre og venstre ventrikulaere output. Blodet returneres fra placenta til
fosteret via navlevenen og ductus venosus til hayre side av hjertet. Lungene har intrauterint
ingen oksygenerende funksjon og mottar felgelig bare 7 % av cardiac output. Det resterende
hayre ventrikulere output blir shuntet via ductus arteriosus til den descenderende delen av
aorta. | tillegg er det en hayre til venstre shunt giennom foramen ovale i atrieseptum. En
rekke anomalier vil gi adekvat fgtal sirkulasjon gjiennom denne typen kommunikasjon mellom
de to hjertehalvdelene, og anomaliens falger vil dermed forst bli svaert alvorlige postnatalt.
Etter fodselen tar barnet sine forste pust og navlestrengen klippes, placenta fungerer ikke
lenger som oksygenerende organ. Dermed faller blodflow fra ductus venosus drastisk og
blodflow fra lungene gkes. Begge disse hendelsene forer til at foramen ovale lukkes, og
kommunikasjonen mellom de to hjertehalvdelene forsvinner. | Iopet av forste levedogn
lukkes ogsa ductus arteriosus, denne lukningen er prostaglandinmediert. Denne lukningen
skjer ogsa hos de nyfadte der sirkulasjonen er avhengig av blodstrammen som gar gjennom

ductus.

Fugelseth et al. har i sin studie undersgkt de fotale shuntene hos friske nyfedte med ultralyd
[6]. De finner at ductus arteriosus var lukket hos 94 % av de nyfgdte innen dag 3. Ductus
venosus var lukket i 12 % av tilfellene ved tredje dag, 76 % for dag 7 og hos alle de nyfadte
ved dag 18. De fant ingen signifikant korrelasjon mellom tidspunktet for lukningen av ductus
venosus og ductus arteriosus, noe de angir at kan indikere at det finnes ulike mekanismer for
lukningen av de to shuntene. Studien har ikke fulgt opp de nyfedte inntil foramen ovale var
lukket, men de finner at denne shunten lukkes senere enn bade ductus venosus og ductus

arteriosus.

Se figur | og Figur 2 for henholdsvis fotal og neonatal sirkulasjon [7]. Legg merke til ductus

arteriosus i Figur |, og at den er lukket i Figur 2.



Figur I: Fotal sirkulasjon. Noter ductus arteriosus som gar fra pulmonalarterien til aorta.
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Figur 2: Neonatal sirkulasjon. Noter den lukkede ductus arteriosus.
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1.1.3 Patofysiologi ved CCHD

Hos nyfedte med CCHD er ductus arteriosus ofte essensiell for @ opprettholde enten
pulmonal eller systemisk blodstrem [1]. Disse defektene kalles derfor ductus arteriosus

avhengige lesjoner.

Nyfadte med medfedte hjertefeil som krever en apen ductus for perfusjon av hele eller deler
av nedre halvdel av kroppen (hypoplastisk venstrehjertesyndrom, kritisk aortastenose,
avbrutt aortabue, koarktasjon av aorta) star i fare for a kollapse nar ductus lukker seg etter
de forste dagene/ukene [5]. Barna utvikler da metabolsk acidose fordi systemisk perfusjon
faller. Nyfadte med ductus-avhengig pulmonal blodflow vil ogsa utvikle alvorlig cyanose nar
ductus lukkes og pulmonal flow avtar. Disse akutte fysiologiske forandringene
korresponderer bade med endringer i pumonal vaskulaer motstand og altsa lukning av ductus

arteriosus [I].



1.1.4 Risikofaktorer og etiologi

“Medfedte hjertefeil er blant de vanligste medfedte misdannelsene og vanligvis kan det ikke
pavises en bestemt arsak. Mange barn med kromosomfeil (f.eks. Downs syndrom, DiGeorges
syndrom og Williams syndrom) har hjertefeil, og det er en viss arvelig opphopning av
hjertefeil i enkelte familier. Mens den generelle risikoen for a fa et barn med hjertefeil er
knapt | %, oker risikoen til 4-5 % dersom en av foreldrene eller et s@sken har hjertefeil.

Dersom to sa nzre slektninger har hjertefeil, aker risikoen til vel 10 %.” [8]

Acharya angir at indikasjonene for a henvise gravide kvinner til fotal ekkokardiografi ved

UNN over en 2-ars periode var felgende [3];

* Tidligere fodt barn med med CHD

* Ekstrakardielle malformasjoner

* Insulinavhengig diabetes

* Mor star pa antiepileptisk medikasjon

* Mistenkelig funn ved ultralydundersgkelse
* Maternell CHD

* Paternell CHD

* Fotal arytmi

* Maternell Sjogren spesifikke antistoffer

* Andre arsaker (hydrops, vekstretardasjon, etc)

van der Linde peker pa at man mistenker at endringer i miljgfaktorer som industrialisering
og urbanisering kan spille en rolle for prevalensen av CHD, men at det kun er noen faktorer
der det er en pavist gkt risiko for CHD; “...only maternal pre-gestational diabetes mellitus,
phenylketonuria, febrile illness, infections, various therapeutic drug exposures, vitamin A use,

marijuana use, and exposure to organic solvents... [2]”



1.1.5 Ulike typer hjertefeil

“Medfodte hjertefeil kan klassifiseres i typer som gir henholdsvis hjertesvikt eller cyanose som
det alvorligste symptomet. Hjertesvikt kan igjen skyldes obstruksjoner (stenoser) eller
shunter. Alvorlige stenoser gir ofte livstruende symptomer i forste leveuke, mens shunter
oftest gir hjertesviktsymptomer senere. Symptomer pa cyanotiske hjertefeil viser seg som
regel fra fedselen. Barn som har symptomer pa hjertefeil i forste leveuke, har gjerne en
ductusavhengig hjertefeil, det vil si at ductus arteriosus ma vaere apen for at barna skal

overleve. Det gjelder de fleste cyanotiske hjertefeil og alvorlige obstruksjoner [8].”

Det finnes svaert mange ulike typer hjertefeil. Det vanligste formen for kategorisering er a
bruke ICD-10 diagnosekodesystemet ved diagnostisering av nyoppdagede hjertefeil.
Medfadte hjertefeil ligger i ICD-10 kodesystemet under medfgdte misdannelser i

sirkulasjonssystemet, og de ulike CHD ligger innunder felgende grupperinger

* Medfedte misdannelser i hjertets kamre og forbindelser
* Medfedte misdannelser i hjerteskillevegger

* Medfedte misdannelser i pulmonalklaff og trikuspidalklaff
* Medfedte misdannelser i aortaklaff og mitralklaff

* Andre medfgdte misdannelser i hjertet

¢ Medfgdte misdannelser i de store arterier

Meberg deler inn CCHD pa fglgende mate [9]:

* Ductusavhengig venstre ventrikkel outflow obstruksjon
o Hypoplastisk venstrehjertesyndrom
o Alvorlig aortastenose
o Koarktasjon av aorta
o Avbrutt aortabue
*  Ductusavhengig pulmonal flow obstruksjon
o Trikuspid atresi
o Pulmonal atresi

* Andre komplekse CHD



o Transposisjon av de store arterier
o Total anomale lungevener

o Single ventricle

o Double outlet right ventricle

o Common arterial truncus

o Ebsteins anomali

En annen mate a dele hjertefeilene inn pa er etter hva slags konsekvenser de gir [5].

Livstruende medfedte hjertefeil er strukturelle malformasjoner i hjertet der en

kollaps er en sannsynlig konsekvens. Disse omfatter transposisjon av de store
arterier, koarktasjon eller avbrutt aortabue, aortastenose, pulmonalatresi og
hypoplastisk venstrehjertesyndrom/mitral atresi.

Klinisk signifikante medfedte hjertefeil er strukturelle malformasjoner i hjertet som

pavirker hjertets funksjon, men der kollaps er lite trolig som konsekvens eller som er
mulig a stanse. De vanligste defektene i denne gruppen er ventrikuler septumdefekt,

komplett atrioventrikuler septumdefekt, atrieseptumdefekt og fallots tetrade.

Medfedte hjertefeil som ikke er klinisk signifikante er defekter som anatomisk gir
hjertet en malformasjon, men som ikke pavirker hjertets funksjon. Disse inkluderer
ventrikkelseptumdefekter som bare er synlige ved ekkokardiografi og som ikke

trenger noen form for behandling.

Det kliniske bildet ved ductusavhengig lungeblodstrem eller ductusavhengig systemvengs

miksing vil oftest baere preg av sentral cyanose med eller uten metabolsk acidose. Disse gir

som regel symptomer kort tid etter fodsel. De med ductusavhengig systemisk blodstrem vil

ha et klinisk bilde preget av lavt cardiac output; nedsatt systemisk sirkulasjon med gragusten

hud, svake perifere pulser, hypotensjon, hjertesvikt, oliguri og metabolsk acidose.

Symtomene kommer fgrst etter timer, dager eller eventuelt uker, alt ettersom nar ductus

arteriosus lukker seg.
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Fallots tetrade er den vanligste formen for cyanotisk hjertefeil og en av de forste typene man
opererte med hell [10]. Da man begynte med operativ behandling allerede pa 1950-tallet har
man hatt lang observasjonstid ved Fallots tetrade, og dermed kunnet se pa
langtidskomplikasjoner. Disse observerte langtidskomplikasjonene har igjen fort til
forbedringer ved de kirurgiske teknikkene og siledes redusert etterfglgende generasjoners

morbiditet.
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1.1.6. Hvordan oppdages de?

Hjertefeilene kan oppdages pa flere ulike mater. Prenatalt kan det oppdages ved “vanlig”

ultralydundersgkelse av fosteret eller ved “spesifikk” fatal ekkokardiografi.

Alle gravide norske kvinner far tilbud om en ultralydundersgkelse omkring uke 8.
Jordmoren eller legen ser da pa de fire hjertekamrene. Det blir ikke rutinemessig sett
pa avgangene til de store arterier. Figur 5 viser ultralydbilder av disse avgangene [11].
Acharya peker pa svakheter ved ultralydundersgkelse i forhold til a oppdage
hjertefeil. “The standard four-chamber view may be normal in outlet defects and
therefore these lesions are less likely to be recognized prenatally” [3]. Flere artikler
viser til at studier har vist at oppdagelsen av medfedte hjertefeil ved fatal ultralyd er
<50 % [12] [I].

Fotal ekkokardiografi er en grundig og detaljert undersgkelse av fosterets hjerte i
forhold til anatomiske abnormaliteter. Dette gjares kun pa indikasjon og av spesielt
utdannet personell. Indikasjonen kan vare funn ved ultralydundersgkelsen eller
familieanamnese med medfadte hjertefeil. Se Figur 4 for et firekammerbilde fra en

fotalt ekkokardiografi [11].

Postnatalt kan hjertefeilene oppdages ved pulsoksymetriscreening, ved klinisk

screeningundersgkelse (barselundersgkelse) eller pa bakgrunn av symptomer etter

utskrivelse fra barsel.

Dersom sykehuset kvinnen fader ved bruker pulsoksymetriscreening eller
pulsoksymetri pa klinisk indikasjon, kan hjertefeil mistenkes ved lav oksygenmetning i
blodet. Det a klare a se cyanose hos et spedbarn kan vare utfordrende,
pulsoksymetri vil da vere et godt hjelpemiddel. Se Figur 3 for bilde av en
pulsoksymetriprobe festet til fot [13].

Mistanke om hjertefeil kan ogsa oppsta ved barselundersgkelsen for hjemsendelse fra
sykehus. Ved barselundersgkelsen ser man pa barnets hudfarge etter cyanose, lytter
pa hjertet etter bilyder, kjenner pa pulser i lysken, ser etter tegn pa pustebesver.
Acharya henviser til de lokale “guidelines” ved UNN [3]. Ved barselundersgkelse
inngar en generell klinisk undersgkelse, inkludert auskultasjon av hjertet med hensyn

pa eventuell bilyd og palpasjon av puls i arteria femoralis. Man lytter etter |. og 2.
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tone, frekvens og bilyder. “Auscultation of the back, although mentioned in the
guidelines, appears to be performed inconsistently unless murmur is heard in the
front” [3].

* Dersom hjertefeil mistenkes etter hjemsendelse vil det ofte vere snakk om at
fastlege eller helsestasjonslege hgrer en bilyd over hjertet, denne vil ofte vare en
sakalt fysiologisk bilyd, men i noen tilfeller vil det vaere fordi barnet utvikler
symptomer pa hjertesvikt eller det far sirkulatorisk kollaps nar ductus arteriosus
lukker seg. Symptomer som kan gi mistanke om medfadt hjertefeil er cyanose som
ikke bedres av oksygen, bilyd, unormale perifere pulser, tegn pa hypoperfusjon som

nedsatt kapiller fylningstid, blek, svett, klam, samt nedsatt allmenntilstand.

Det er som regel ved en ekkokardiografiundersgkelse at man stiller diagnosen om hvilken
hjertefeil det er snakk om. Ved en ekkokardiografiundersgkelse far man et godt bilde av
hjertets anatomi og funksjon. Man ser da pa form og funksjon i atriene, ventriklene,
klaffesystemene og de store karene.. Acharya angir falgende som indikasjoner for postnatal
ekkokardiografi: bilyd over hjertet, cyanose uten kliniske tegn pa pulmonal sykdom,
hypotensjon, darlig perifer sirkulasjon (abnormale perifere pulser, darlig kapillzrfylning,
pallor), takypne og darlig allmenntilstand, kardiomegali pa rentgen thorax, som ledd i
utredning av syndrom, og ved alle tilfeller der man prenatalt har mistenkt eller diagnostisert
CHD [3]. Han henviser ogsa til en randomisert studie som har konkludert med at a supplere
klinisk undersgkelse av nyfadte med rutinemessig ekkokardiografi i stor grad gker tidlig
oppdagelse av CHD. Mahle papeker i sin artikkel at ekkokardiografi gir en hgy andel falske
positive, ofte relatert til transisjonell sirkulasjon, og oppdagelse av benigne tilstander slik som
sma VSD uten klinisk betydning og som ofte (70-80 %) lukker seg spontant [1]. Det kan jo
diskuteres om man skal kalle benigne tilstander som falske positive, da disse VSD jo forklarer
bilyden man eventuelt har hert. Utfordringen ligger uansett i a forklare for foreldrene at det

ikke er snakk om en alvorlig hjertefeil, men mer en “normalvariant”.

Bilyd over hjertet kan hgres ved mange typer hjertefeil. En del hjertefeil gir imidlertid ikke
nedvendigvis gi en bilyd rett etter fodsel da lungekarmotstanden er hgyere postnatalt og
dermed gjor at det er lite blod som shuntes fra venstre til hayre, ved for eksempel en VSD

[12]. Hoffman angir at sa mange som halvparten av barn med CHD ikke har noen bilyd.
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Dette er et tema som ogsa tas opp i artikkelen til Mahle [I]. Artikkelen diskuterer bilyd pa
hjertet som tegn pa patologi. Det finnes mange uskyldige bilyder, og et potensielt problem er
at en del av de patologiske bilydene ikke kommer for etter hjemsendelse fra sykehus da

bilyden forst oppstar etter fall i lungekarmotstanden.
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Figur 3: Pulsoksymetriprobe festet til fot.

Figur 4: Firekammerbilde fra fotal ekkokardiografi.
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Figur 5: Ultralydbilder av avgangen til de store arterier fra henholdsvis venstre og hoyre

side av hjertet.

Figur 6: Bilde av ultralydundersgkelse med farge-doppler. Med en slik undersgkelse kan
man vurdere blodflow i hjertet, som ved for eksempel en septumdefekt [I I]. Venstre bilde
viser normal blodflow over mitral- og trikuspidalklaff i diastole. Hoyre bilde viser et hjerte
med hypoplastisk venstrehjertesyndrom med minimal fylning av hgyre ventrikkel og

overfylning av venstre ventrikkel.
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1.1.7 Behandling

Medisinsk behandling

Initial behandling ved de ductus-avhengige hjertefeilene er a gi prostaglandin E (PGE) infusjon.
Dette hindrer at ductus arteriosus lukker seg/kan apne en nesten lukket ductus. Man far da
opprettholdt flow av blod til enten det pulmonale eller systemiske kretslgp. Ved a holde
ductus apen pa denne maten far man mulighet til 4 frakte barnet til videre behandling som
kirurgi eller kateterintervensjon uten at barnet har gatt i sirkulatorisk kollaps. De vanligste
bivirkningene av PGE er apnoe og hypotensjon, men dette er avhengig av PGE dose. “In
neither case should side effects be an indication to decrease or stop the infusion and risk

ductal closure once a decision has been made that prostaglandin is necessary” [14].

Et kritisk sykt barn vil ogsa kunne trenge behandling med ventilasjon, sirkulatorisk
stottebehandling (pressorer, vasodilatatorer og volumbehandling) og eventuelt sedasjon.
Hvor intensiv behandling som skal gis er avhengig av barnets kliniske tilstand. Dette vil ogsa

pavirke hvor hgy dose med prostaglandiner som blir gitt.

Kirurgisk behandling

En del av hjertefeilene ma korrigeres kirurgisk. | Norge gjores dette ved OUS Rikshospitalet.
Typen kirurgi vil variere etter hvilken hjertefeil det er snakk om. Apen hjertekirurgi kreves
ved noen former for medfadte hjertefeil, men stadig flere typer medfedte hjertefeil
korrigeres ved kateteterbaserte metoder. Fordelen ved kateterkirurgi er at man kun lager
sma snitt for a komme seg inn til en vene eller arterie og det dermed blir langt mindre

invasivt enn apen kirurgi.

* Ved forsnevringer som ved koarktasjon kan man velge a fjerne forsnevringen og
deretter sy de resterende endene sammen, apne opp forsnevringen med pafglgende
“patching” med syntetisk materiale, eller man kan velge a bruke ballongdilatasjon med
pafelgende stenting [15].

* Defekter i septum, atrie eller ventrikkel, kan enten sys sammen ved apen

hjertekirurgi eller lukkes ved hjelp av kateterbaserte metoder [I5].
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. Apen hjertekirurgi kreves ved Fallots tetrade, transposisjon av de store arterier,
truncus arteriosus og TAPVR (fullstendig anomal lungeveneforbindelse) [15].

* Hijertetransplantasjon vil ogsa vere en mulighet i noen sjeldne tilfeller [15].
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1.1.8 Prognose, sekveler og komplikasjoner

Prognose

Prognosen avhenger svart av hvilken type hjertefeil det er snakk om. Spennet gar fra ingen
klinisk betydning til ded som felge av anomalien. Knowles angir i sin review at 30 % av
dedsfall som skyldes medfadte hjertefeil skjer mellom fedsel og 14-arsalder i UK, 17 % av
disse igjen skjer forste levear [5]. Til sammenligning fant Meberg at av barn med CHD dgde
1,7 %, og i 52,4 % av tilfellene skjedde dette i Iopet av neonatalperioden, altsa forste 28
levedogn [4]. Dedsfall hos nyfedte med medfedte hjertefeil skyldes som regel ekstrakardiale
ledsagende tilstander, kirurgisk mortalitet, hjertesvikt og endringen som skjer fra fotal til
nyfadt fysiologi [5]. Hos eldre barn derimot skyldes dedsfall oftere plutselig hjerteded, eller

en sjelden gang hjertesvikt, infeksjoner og lungesykdommer.

Sekveler og komplikasjoner

Mahle peker i sin artikkel pa at innfaringen av prostaglandinterapi har hjulpet pa overlevelsen
og morbiditeten ved ductusavhengige hjertefeil [1]. Sekveler som skyldes alvorlig hypoksemi,
sjokk og acidose kan oppsta i alle organer, med hjernen som det mest sarbare organet da
oksygenbehovet er starst til hjernen, hypoksisk/ischemisk skade pa hjernen. Barn med
CCHD har hyppigere nedsatt motorisk funksjon, tale og sprak, visuell-motorisk-perseptuell
funksjon og eksekutiv funksjon. Hayest frekvens er rapportert hos de med én ventrikkel
med obstruksjon mot systemisk outflow, som ved hypoplastisk venstrehjertesyndrom. Ved
denne lesjonen skjer den systemiske perfusjonen giennom ductus arteriosus, og nar denne

lukkes resulterer det i sjokk og ende-organ skade.

Mange medfadte hjertefeil kan bare gis palliativ behandling eller bare delvis korrigeres ved
kirurgi [5]. Langtidssekveler fra opererte og uopererte medfadte hjertefeil er arytmier,
hjertesvikt, infeksios endokarditt, pulmonal hypertensjon og klaffeinsuffisiens. Ettersom som
kirurgiske metoder blir bedre har disse komplikasjonene en tendens til a skje stadig senere i

livet.
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| forhold til langtidsutsiktene til barn med medfadte hjertefeil er det flere viktige momenter.
Det er deres fysiske funksjonsevne, men ogsa deres sosiale og kognitive evner. Knowles sin
reviewstudie finner at det fortsatt mangler gode langtidsstudier for disse [5]. For a score
barnets fysiske funksjonsevne er NYHA-klassifisering blitt brukt. Denne klassifiseringen ble
utviklet for voksne med hjertesvikt og det er for denne gruppen er sterk assosiasjon til
mortalitet, det er usikkert om man kan dra de samme konklusjonene for barn. Egne
sporreskjema som har tatt utgangspunkt i NYHA er blitt utviklet til barn, men disse brukes
ikke i utstrakt grad, og en svakhet ved dem er at svarene ikke nedvendigvis reflekterer hva
barnet fysisk sett er i stand til & utfere men er preget av hva barnet eller foresatte tror er
mulig. Videre finner Knowles at alvorlige nevrologiske utfall som cerebral parese, epilepsi og
globale lzringsvansker ikke er utbredt hos barn med medfedte hjertefeil, dette finner de kun
hos 5-10 % av barn som har gjennomgatt hjertekirurgi [5]. Langt vanligere er det med
mildere nevrologiske problemer, dette finner de hos opp til 25 % av barna. | forhold til
kognitive evner og skoleprestasjoner finnes det standardiserte evnetester. Det angis i studien
angir at barn med medfedte hjertefeil gjerne scorer innenfor normalomradet, men i det
nedre sjiktet. Motoriske defekter estimeres til a pavirke 20-50 % av barna, avhengig av alder
og hvilke cut-off points som blir brukt. Adferdsproblemer og nedsatt sosialiseringsevne blir

ogsa pekt pa som vanligere hos barn med medfedte hjertefeil i forhold til hjertefriske barn.
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1.2 Om screening generelt

Wilson og Jungner har definert kriterier for a vurdere validiteten til screeningprogram [16];

I. Tilstanden man screener ber vare klinisk godt definert

2. Insidensen av tilstanden bgr vare kjent

3. Tilstanden man screener ber vare assosiert med signifikant morbiditet eller
mortalitet

4. Effektiv behandling ber vare tilgjengelig

5. Det bor vaere et tidsrom for sykdom setter inn der en intervensjon er mulig for a
bedre overlevelsen og det bar ogsa vare tid for et informert samtykke

6. Screeningtesten bor vare etisk, trygg, billig og robust

7. Screeningen beor vare kost-effektiv

Hoffman presenterer en annen liste med kriterier [12];
I. Tilstanden er ikke apenbar ved klinisk undersgkelse
2. Tilstanden har mortalitet eller alvorlig morbiditet som folge dersom den ikke blir
diagnostisert tidlig
3. Tilstanden ma vaere mulig a behandle, og resultatene av behandling bgr vaere bedre
dersom man gir behandling tidlig fremfor sent
4. Testen ber ha hgy sensitivitet

5. Testen bor vere kost-effektiv

Han konkluderer med at for CCHD er kriteriene |-3 helt klart moatt, 4 kun delvis mott ved
sakalt pulsoksymetri-screening da denne formen for screening ikke oppdager alle hjertefeil
(de som ikke er ductusavhengige), og 5 er vanskelig a svare pa da dette vil variere fra land til

land.
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1.3 Pulsoksymetriscreening for pavisning av medfodte hjertefeil

Pulsoksymetri ble utviklet tidlig pa 1970-tallet [1]. Det tar utgangspunkt i at det er ulike
absorbsjonsspektra mellom oksygenert og deoksygenert hemoglobin. Deoksygenert
hemoglobin absorberer lys i det rede spekteret (balgelengdene 600-750 nm), mens
oksygenert hemoglobin absorberer lys i det infrarade spekteret (850-1000 nm). Ratioen

mellom disse 2 bglgelengdene korrelerer med metningen av hemoglobin i kapillerer.

Ved mange former for medfedt hjertefeil vil det vaere en lav oksygenmetning/hypoksemi hos
barnet [I]. Hypoksemi skyldes en blanding av systemisk og vengs sirkulasjon eller parallell
sirkulasjon som ved transposisjon av de store arterier. Hypoksemien kan vare synlig og
kalles da cyanose. Det vil som regel kreves 4-5 g med deoksygenert hemoglobin for a gi
synlig sentral cyanose, uavhengig av hemoglobinkonsentrasjonen. For det typiske nyfadte
barn med en hemoglobinkonsentrasjon pa 20 g/d|, vil cyanosen ofte forst vaere synlig ved en
arteriell oksygenmetning pa < 80 %, og dersom hemoglobinkonsentrasjonen er pa 10 g/dI vil
man i noen tilfeller farst se cyanose ved arteriell oksygenmetning pa < 60 %. Mild hypoksemi,
arteriell oksygenmetning pa 80-95 %, vil dermed oftest ikke gi synlig cyanose. Pulsoksymetri

har altsa potensiale til 2 pavise hypoksemi som ikke er sterk nok til a gi klinisk cyanose.

Deteksjonsraten til bade rutinemessig prenatal ultralydundersgkelse av fosteret og klinisk
barselundersgkelse der man auskulterer, kjenner pa pulser og ser etter cyanose er
forholdsvis lav [17]. Pulsoksymetri er en godt etablert, noyaktig og noninvasiv test som
objektivt kvantifiserer hypoksemi. A bruke pulsoksymetri som en screening for medfgdte
hjertefeil er basert pa rasjonalet at ikke klinisk detekterbar cyanose er til stede, i storre eller
mindre grad, i de potensielt mest livstruende tilfellene. Ewer sin studie finner at
pulsoksymetriscreening har sterre sensitivitet enn prenatal screening og klinisk
undersgkelse. | tillegg til 4 identifisere kritiske hjertefeil (CCHD), er
pulsoksymetriscreeningen ogsa med pa a oppdage lungesykdom samt infeksjonssykdommer.
Den typen kritiske hjertefeil som pulsoksymetriscreening har hayest frekvens av a ikke
detektere er hjertefeil med obstruksjon av aorta som koarktasjon og avbrutt aortabue.

Dette vil vaere avhengig av om nedre del av kroppen forsarges via en apen ductus arteriosus.

Granelli et al. sa pa pulsoksymetriscreeningens rolle ved deteksjon av ductusavhengige

medfadte hjertefeil i en prospektiv kohortestudie fra 2009 [18]. De peker pa at redusert
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liggetid etter nedkomst gker sjansen for a bli sendt hjem udiagnostisert. Studien viser ogsa at
de som ble sendt hjem udiagnostisert hadde en mer alvorlig acidose ved diagnosetidspunktet
enn de som ble diagnostisert for hjemsendelse, samt at andelen av barn med alvorlig acidose
ved diagnose var signifikant lavere i populasjonen som hadde blitt screenet. Ved sen diagnose
vil barnet ofte vaere mer sirkulatorisk pavirket og dermed ogsa ha en metabolsk
acidose/lactacidose. Et annet moment studien tar opp er bruken av postductal vs pre- og
postductal maling. Praksisen nar det gjelder bruk av pulsoksymetriscreening av nyfedte
varierer fra sykehus til sykehus pa om man maler bade hgyre arm (preductal maling) samt en
av fottene (postductal maling) eller kun én av fgttene (postductal maling). Ved @ male bade
arm og fot vil man hos noen barn kunne oppdage en forskjell i metning pre- og postductalt,
og dette vil kunne sette en pa sporet av at barnet har ductusavhengig systemisk sirkulasjon
som krever intervensjon. Granelli peker pa at det kun tar et minutt ekstra i tid a utfere
maling bade pre- og postductalt. De fant i sin studie ikke gkning i falske positive, samt at det

ble oppdaget patologi i et par tilfeller som ellers ville gatt ubemerket hen.

Granelli sin studie peker pa aktuelle tema for videre studier [18]. Da deteksjon av
acyanotiske obstruksjoner pa aortabuen er vanskelig med pulsoksymetri alene, kan det a
bruke pulsoksymeter som ogsa viser perifer perfusjonsindeks vare til hjelp. Man maler da
hvilken proposjon av det mettede hemoglobinet i blodet som viser pulsatil flow, dette blir
omtrent proposjonalt med pulsens volum. Dermed far man et mal pa de perifere vev sin
giennombladning, og en mate a tidligere oppdage sykdommer som kan gi sirkulatorisk
kollaps. | en case kontroll studie finner Granelli at perifer perfusjons indeks (PPl) verdier

under 0,70 kan indikere sykdom og at verdier under 0,50 indikerer definitiv underperfusjon

[19].

Meberg sin studie fra 2009 er en populasjonsbasert studie av alle levende fedte barn i Norge
i 2005 og 2006 [20]. Studien sammenligner oppdagelse av medfgdte hjertefeil ved sykehus
der pulsoksymetriscreening er gjennomfoert med sykehus der denne screeningen ikke
utfares. Antall fadsler disse to arene var 116 057. Av levende gdte i sykehus som utfgrer
pulsoksymetriscreening ble 86 % screenet, 50 008 barn. Totalt 136 CCHD ble diagnostisert,
28 % prenatalt. Av CCHD oppdaget etter fodsel utgjor det 88 % (92 % dersom 2 pasienter
med lave verdier pa pulsoksymetrimalingen ikke hadde blitt oversett) og 77 % i henholdsvis
den screenede og den ikke-screenede gruppen. | den screenede populasjonen ble 12 % av

CCHD ikke oppdaget for hjemsendelse fra sykehus, vs 23 % i den ikke-screenede. Av de
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som ikke ble oppdaget for hjemsendelse hadde 82 % venstresidig obstruktive lesjoner.
Resultatene av studien er sammenfallende med resultatene til Granelli et al.. Deteksjonsraten
oker ved bruk av pulsoksymetriscreening som et supplement til den kliniske undersgkelsen i
forhold til deteksjonsraten ved klinisk undersgkelse alene. Meberg finner ogsa at tiden fra
fadsel til oppdaget CCHD gar signifikant ned for den screenede populasjonen i forhold til
den ikke-screenede. Meberg peker pa at det a oppdage hjertefeil for hjemsendelse, og
dermed for grav hjertesvikt eller sirkulatorisk kollaps oppstar, kan redusere bade mortalitet

og bedre resultat av kirurgi.

Meberg har ogsa studert hva som ber vare cutoff mal ved pulsoksymetriscreening [9].
Cutoff for SpO2 (<95%) var basert pa fortlapende maling hos 1000 spedbarn som viste en
SpO2 pa 95%. Dette representerte 2,5 persentilen for alle malingene. En slik cutoff har ogsa

blitt valgt i andre studier som har brukt samme teknologi for a identifisere barn med CHD.

En innvending mot a bruke pulsoksymetri har vaert at malingene ikke har vart palitelige
dersom barnet beveger pa seg eller det er lav perfusjon i ekstremiteten som blir malt. Dette

tilbakevises i flere studier [9], [17], da nyere apparater ikke har disse maleproblemene.

| tillegg til 2 oppdage medfadte hjertefeil har flere studier [21], [9], vist at pulsoksymetri ogsa
oppdager andre tilstander som krever intervensjon. Meberg fant i sin studie folgende
tilstander; pneumoni/sepsis, transisjonell takypne, persisterende pulmonal hypertensjon,
pneumothorax, transisjonell sirkulasjon, respiratorisk distress syndrom med flere [9].
Bilirubinemi og merk hud har ingen effekt pa pulsoksymetriresultatene dersom metningen er

> 90% [12].

Tidspunktet for nar pulsoksymetriscreeningen bgr utfares debatteres. Dersom man maler
svart tidlig vil man fa flere falske positive grunnet transisjonell sirkulasjon eller retensjon av
lungevaske, mens hvis man venter lengre vil man kunne utsette diagnostikken og
behandlingen av potensielt alvorlige hjertefeil [12]. Bide morbiditet og mortalitet gker ved
sen diagnose. Oksygenmetningen er som regel stabil fra rundt 4 timer etter fadsel, men
pulsoksymetrimaling forste levedggn har en noe hgyere andel av falske positive enn dersom

man venter til etter forste levedogn.
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Et annet ankepunkt ved bruk av pulsoksymetri som screening, og ikke som et hjelpemiddel
kun der man klinisk mistenker medfgdt hjertefeil, er de merkostnadene som skapes ved at
barnet ma undersokes ytterligere. Da det er ekkokardiografiundersakelse som er
diagnostisk, ma man ha tilgjengelig personell som er kompetente til a utfere denne, eventuelt
sende pasienten til et sted med mulighet for ekkokardiografi. Hoffman diskuterer ogsa dette
momentet i sin artikkel [12]. Han finner at dersom man tar utgangspunkt i en rate pa 0,6 %
falske positive, som er en forholdsvis hgy rate (en del studier opererer med rate ned i 0,2%),
vil man pa et sykehus med 2000 fedsler i aret utfere én “unedvendig” ekkokardiografi i
maneden. Man kan jo diskutere hvor ungdvendig det er at man far utelukket alvorlig sykdom.
Det vil dessuten kunne vare store kostnader a spare da det a behandle barn ved
intensivavdelinger etter en sirkulatorisk kollaps vil komme opp i sterre belgp enn noen

ekstra ekkokardiografier.
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2.0 - MATERIALE OG METODE

Oppgaven omfatter 2 deler. Den ene tar for seg alle oppdagede medfedte hjertefeil i Troms
og Finnmark over en 6-arsperiode, og ser pa hvordan og nar hjertefeilen er blitt oppdaget
samt om innferingen av pulsoksymetriscreening midt i perioden har fort til en gkning av
oppdagelse av medfadte hjertefeil. Del to er en sporreundersgkelse som tar for seg alle
landets fodeavdelinger og fodestuer og hvorvidt de har innfert pulsoksymetriscreening av de

nyfedte som en del av sin rutinemessige undersgkelse etter fodsel.

2.1 Materialet fra fadsler mellom 2006-2011

Forste del av oppgaven er en retrospektiv studie av alle barn med oppdaget hjertefeil i
Troms og Finnmark i perioden 01.01.06-31.12.11. Denne delen er en kvalitetssikring av

diagnostikk av medfgdte hjertefeil ved Barneavdelingen ved UNN Tromsg.

| mars 2009 ble det innfert tilbud om pulsoksymetriscreening av alle nyfedte ved UNN
Tromse. Vi gnsket a se pa om innfgringen av denne undersgkelsen, som tidligere kun hadde
blitt utfert ved klinisk indikasjon, forte til at flere barn med alvorlige medfadte hjertefeil ble

diagnostisert for hjemsendelse fra sykehus.

Det ble gjort diagnosekodesak i elektronisk pasientjournal (DIPS). Folgende diagnosegrupper
ble sakt etter: alle Q20-Q25 diagnoser.

* Medfedte misdannelser i hjertets kamre og forbindelser (Q20)

* Medfedte misdannelser i hjerteskillevegger (Q21)

* Medfedte misdannelser i pulmonalklaff og trikuspidalklaff (Q22)

* Medfedte misdannelser i aortaklaff og mitralklaff (Q23)

* Andre medfedte misdannelser i hjertet (Q24)

* Medfedte misdannelser i de store arterier (Q25)

Videre ble alle de diagnostiserte gitt et lspenummer og en anonymisert database ble laget.
For giennomgang av journalene ble det laget et registreringsskjema som dataene ble
registrert i. Da barn som er fedt prematurt (<37 uker) ofte kan ha en persisterende ductus
arteriosus, som ikke er en medfedt hjertefeil, ble disse selektert ut av materialet. De som er

fadt ved andre sykehus enn de tilhgrende Troms og Finnmark ble ogsa selektert ut. Dog
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beholdt vi i materialet de som ble oppdaget intrauterint for sa ha blitt sendt til OUS-

Rikshospitalet for fedsel der, da oppdagelsen har skjedd i de gjeldene fylkene.

Fodestedene i Troms og Finnmark er UNN (Tromse, Harstad, Narvik, fadestuen i Nord-
Troms, fedestuen i Midt-Troms) og Hammerfest sykehus, Kirkenes sykehus og fedestuen

ved Alta helsesenter.

De ulike variablene brukt i registreringsskjemaet

*  Nummer pa pasienten

* Antall dager fra fodsel til oppdaget hjertefeil

* Hoveddiagnose

* Bidiagnoser

* For innfering av SaO,-screening. (Tidspunktet varierer mellom de ulike fadestedene.)
* Etter innforing av SaO,-screening. (Tidspunktet varierer mellom de ulike fodestedene.)
* Oppdaget ved ultralydundersgkelse for fadsel

* Oppdaget pa bakgrunn av anamneseopptak hos foreldre

* Oppdaget ved SaO,-screening

* Oppdaget ved barselundersgkelsen for hjemsendelse fra sykehus

* Oppdaget pa klinisk mistanke far barselundersgkelsen

* Oppdaget etter hjemsendelse fra sykehus

* Pasienten i live i dag, per 28.03.11

* Pasienten ded etter antall dager etter fedsel, per 28.03.1 |

* Fedt ved annet sykehus enn UNN Tromsg

Statistikk og databehandling

De registrerte dataene ble lagt inn Excel og statistikkbehandlingsprogrammet SPSS. Data er

presentert hovedsakelig som median og interkvartil range da det ikke er normalfordelt.

27



2.2 Bruk av pulsoksymetriscreening ved norske fedeenheter

Andre del av oppgaven var a kartlegge bruk av pulsoksymetriscreening ved norske
fodeavdelinger og fedestuer. Da denne screeningen ikke er en screening som er vedtatt av
helsemyndighetene, fant vi det av interesse a se hvor mange av fadeenhetene som selv har
innfort dette. Jeg ringte rundet til alle fedeenhetene i Norge og horte om de screenet alle

nyfedte med pulsoksymetri og hvilket ar de startet med dette.
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3.0 - RESULTATER

3.1 Materialet fra fodsler mellom 2006-2011

[ 14 barn oppfylte inklusjonskriteriene til studien. Av de |14 var det per 28.03.11, dato for
materialinnsamling, 2 som var dede. Disse to dede henholdsvis etter 2 og 1594 dager etter

fodsel.

Hvordan hjertefeilene oppdages

Figur 7 og 8 viser fordelingen av hvordan hjertefeilene er blitt oppdaget i henholdsvis hele
perioden under ett og delt i for og etter innfgring av pulsoksymetriscreening. Figur 7 viser at
de medfedte hjertefeilene i denne 6-arsperioden ble oppdaget 4 % prenatalt, 65 % postnatalt

pa sykehus og 28 % etter hjemsendelse. 3 % lot seg ikke registrere.

Antall dager fra fadsel til oppdaget hjertefeil (CHD)

Se figur 9. Da 3 av pasientene ikke hadde angitt antall dager fra fodsel til oppdaget hjertefeil
er disse ekskludert fra figuren. Ved sammenligning av de to periodene sees en forskyvning av
andelen oppdaget rett etter fadsel. Etter innforing av screeningen er det flere som har blitt
oppdaget kort tid etter fodselen, mens det i materialet for for innfering av screening er en
hovedtyngde rundt barselundersakelsen. | den andre enden av grafen ser man en nedgang i

andelen sent oppdaget hjertefeil for gruppen fadt i siste tre ars periode.

Oversikt ovediaghosekoder

Tabell 3 viser fordeling av type hjertefeil i materiale. Ventrikkelseptumdefekt (Q210) og apen
ductus arteriosus (Q250) dominerer med henholdsvis 48 og |2 stykker som har dette som

hoveddiagnose.

Det er totalt 25 pasienter som har en kromosomdefekt, et syndrom eller en ekstrakardial

malformasjon. Vi ser at det er kun 2 av de 48 med ventrikkelseptumdefekt som ogsa har en
kromosomdefekt eller ekstrakardielle misdannelser. 4 av 12 med apen ductus arteriosus har
i tillegg en kromosomdefekt eller ekstrakardial misdannelse. Av de 4 med medfedt valvuler
pulmonalstenose hadde 2 ekstrakardiale malformasjoner. | av de 8 med transposisjon av de

store arterier hadde en et syndrom.
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De som ble oppdaget intrauterint hadde fazlgende diagnoser
* Medfedt valvuler aortastenose (Q230) og coarcatio aortae (Q251)
*  Trisomi 21 (Q900) og atrioventrikuleer septumdefekt (Q212)
* Ebstein anomali (Q225)
* Medfadt hjerteblokk (Q246)

2 av de som ble oppdaget intrauterint ble overflyttet in utero til OUS-Rikshospitalet

Tabell 4 gir en oversikt over de CCHD som ble fgdt i perioden, og hvordan de ble

oppdaget.
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Tabell I: Fordelingen av studiens materiale, delt inn i de som er fodt for og etter innfering

av pulsoksymetriscreening.

For innfart Etter innfart

pulsoksymetriscreening pulsoksymetriscreening

Antall barn med hjertefeil 43 71 114

Figur 7: Figuren viser fordelingen over hvordan hjertefeilene er blitt oppdaget. Det

samlede materialet.

0, -
40% 34%
0, 4

35% B Andel oppdaget 28%

30% - 26%

25% -

20% -

15% -

10% - 4% 5% o
o 0% . =
0% - . . T T T T -_‘

O 2 N2 @ Ny FS
& & S A
S 9 N NS K
N ’06\ o & )
& ) <& @
v O &
& ¥
&

Figur 8: Figuren sammenligner andelene for hvordan hjertefeilene er oppdaget i gruppene

fadt for og etter innfering av pulsoksymetriscreening.
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Figur 9: Figuren viser den prosentvise fordelingen av antall dager fra fadsel til oppdaget

hjertefeil for gruppene fadt for og etter innforing av pulsoksymetriscreening.
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Tabell 2: Median og interkvartil range for antall dager fra fedsel til registrert hjertefeil.
Angitt for hele tidsperioden under ett, de oppdaget forste leveuke og de fadt etter forste

leveuke.

Median IQR (Q3 - Q1) Median IQR (Q3 - Q1) Median I1QR (Q3 - Q1)

For innforing av screening 3.0 (31.5-2.5) 3.0 (3-1) 160.0 (365 - 83)

Etter innfgring av screening 3.0 (288-1) 3.0 (3-0) 450 (88 -32)
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Tabell 3: Tabellen viser de aktuelle diagnosene pa medfgdte hjertefeil (CHD) som ble

oppdaget i tidsperioden 01.01.06-31.12.1 1. Den gir ogsa en oversikt over de som i tillegg

hadde en kromosomsykdom, et syndrom eller ekstrakardielle misdannelser.

DIAGNOSEKODE

Q203
Q256
Q230
Q900
Q250
Q250
Q250
Q250
Q250
Q250
Q250
Q250
Q900
Q251
Q248
Q230
Q251
Q251
Q256
Q250
Q250
Q250
Q391
Q913
Q250
Q900
Q221
Q221
Q210
Q225
Q210
Q220
Q210
Q210
Q210
Q211
Q213
Q210
Q210
Q210
Q210

DIAGNOSE

Transposisjon av de store arterier
Stenose av arteria pulmonalis
Medfadt valvuleer aortastenose
Trisomi 21
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Trisomi 21
Coarcatio aortae
Koarktasjon
Medfadt valvuleer aortastenose
Coarcatio aortae
Coarcatio aortae
Stenose av arteria pulmonalis
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Apen ductus arteriosus
Atresi av spisergr med gsofagotrakeal fistel
Uspesifisert Edwards syndrom
Apen ductus arteriosus
Trisomi 21
Medfgdt valvulaer pulmonalstenose
Medfgdt valvulaer pulmonalstenose
Ventrikkelseptumdefekt
Ebsteins anomali
Ventrikkelseptumdefekt
Atresi i pulmonalklaff
Ventrikkelseptumdefekt
Ventrikkelseptumdefekt
Ventrikkelseptumdefekt
Atrieseptumdefekt
Fallots tetrade
Ventrikkelseptumdefekt
Ventrikkelseptumdefekt
Ventrikkelseptumdefekt
Ventrikkelseptumdefekt
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KROMOSOMSYKDOM ELLER
ANDRE EKSTRAKARDIELLE
MISDANNELSER

Ja
Ja

Ja
Ja
Ja

Ja
Ja
Ja
Ja
Ja

Ja



Q210 Ventrikkelseptumdefekt

Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q243 Indundibulaer pulmonalstenose
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q764 Andre medfgdte misdannelser i ryggseyle, ikke forbundet med skoliose
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q909 Uspesifisert Downs syndrom
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q203 Transposisjon av de store arterier
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q203 Transposisjon av de store arterier
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q210 Ventrikkelseptumdefekt
Q211 Atrieseptumdefekt

Q211 Atrieseptumdefekt
Q900 Trisomi 21

Q211 Atrieseptumdefekt
Q909 Uspesifisert Downs syndrom
Q212 Atrioventrikuleer septumdefekt
Q212 Atrioventrikuleer septumdefekt
Q213 Fallots tetrade
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Q370 Spaltet hard gane med bilateral leppespalte Ja

Q213 Fallots tetrade

Q213 Fallots tetrade

Q210 Ventrikkelseptumdefekt

Q474 Ondartet svulst i perifere nerver i buken/nevroblastom Ja
Q210 Ventrikkelseptumdefekt

Q901 Trisomi 21, mosaikk Ja
Q900 Trisomi 21 Ja
Q909 Uspesifisert Downs syndrom Ja
Q225 Ebstein anomali

Q221 Medfgdt valvulaer pulmonalstenose

Q221 Medfgdt valvulaer pulmonalstenose

Q203 Transposisjon av de store arterier

Q203 Transposisjon av de store arterier Ja
Q203 Transposisjon av de store arterier

Q203 Transposisjon av de store arterier

Q203 Transposisjon av de store arterier

Q228 Andre spesifiserte misdannelser i trikuspidalklaff

Q229 Uspesifisert medfedt misdannelse i trikuspidalklaff

Q921 Trisomi, mosaikk Ja
Q246 Medfadt hjerteblokk Ja
Q249 Uspesifisert medfgdt misdannelse i hjertet

Q249 Uspesifisert medfgdt misdannelse i hjertet

Tabell 4: Tabellen viser de diagnosene med kritiske medfgdte hjertefeil (CCHD) som ble
fedt i perioden 01.01.06-31.12.11. Tabellen viser ogsa hvordan hjertefeilen ble oppdaget i

gruppene fodt for og etter innfering av pulsoksymetriscreening.

Antall fadt fgr innfgring Antall fadt etter Maten det ble oppdaget far Maten det ble oppdaget pa etter

Diagnose . . . ) . ) A b . h
agnos av screening innfgring av screening innfgring av screening innfgring av screening

Pulsoksymetriscreening, kliniske
tegn, etter hjemsendelse, kliniske
tegn, pulsoksymetriscreening

Transposisjon av de store Barselundersgkelse, kliniske
arterier (Q203) tegn, etter hjemsendelse

Koarktasjon av aorta Etter hjemsendelse,
(Q251+Q248) 1 3 Kliniske tegn barselundersgkelse, etter

hjemsendelse

Medfadt valvuleer 9 0 Barselundersgkelse,
aortastenose (Q230) ultralydundersgkelse
Ebsteins anomali (Q225) 1 1 Etter hjemsendelse Ultralydundersgkelse
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3.2 Bruk av pulsoksymetriscreening ved norske fodeenheter

Det er totalt 48 fodeenheter i Norge. Av disse har 43 tatt i bruk rutinemessig
pulsoksymetriscreening av alle nyfadte. 5 maler kun pulsoksymetri pa klinisk indikasjon. Av

disse er 4 fodeavdelinger og | fadestue.

De som angav at de startet tidligst var Drammen sykehus, i 2004. Deretter har stadig flere

fodeenheter fulgt etter. Arene 2007, 2009 og 2010 har vart de arene der flest har startet

OpPp.

Figur 1l viser en oversikt over de fedeenhetene som bruker pulsoksymetriscreening
rutinemessig pa de nyfgdte. Den viser andelen av de som har hatt oppstart hvert ar, samt

den akkumulerte andelen.
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Figur 10: Figuren viser andelen av fedeenhetene som bruker rutinemessig

pulsoksymetriscreening og de som ikke bruker dette rutinemessig.
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screener

Antall som ikke

viser andelen av de som har hatt oppstart hvert ar, samt den akkumulerte andelen.

Antall fadeenheter

BN Oppstart screening

14

12

10

% av landets fgdeenheter med pulsoksymetriscreening

aldh

2004

2005

2006

2007

37

2008

2009

2010

2011

0.9

0.8

0.7

0.6

0.5

0.4

0.3

0.2

0.1



4.0 - DISKUSJON

Epidemiologi

Det ble sgkt etter samme diagnosekoder i hele tidsperioden. Pa tross av dette er det en
markant forskjell i antall med oppdaget hjertefeil dersom man ser pa periodene for og etter
innfaring av pulsoksymetriscreening, 43 vs 71. Dette kan vare tilfeldig, men kan ogsa vaere
en tegn pa at studien ikke har klart a fange opp alle tilfellene. En kan argumentere for at en
eventuell svakhet i innhenting av materialet ikke skulle gitt utslag i antallet i de to

tidsperiodene. Oss bekjent har det ikke vaert andre endringer enn innfering av screeningen.

Over 6-arsperioden fant vi | 14 nyfadte som oppfylte inklusjonskriteriene. Det blir fadt
omkring 3000 barn i Troms og Finnmark hvert ar. Prevalensen til CHD er som tidligere
nevnt 9 per 1000 fedte [2]. 114/18 000 gir en prevalens pa 6,3 per 1000 fadte. Dette kan
indikere at studien ikke har klart a fange opp alle med diagnostisert medfadt hjertefeil i
denne perioden. Ser man videre pa antallet CCHD funnet i studien utgjer dette 16/18 000,
som gir en prevalens pa 0,88 per 1000 fgdte. Meberg fant i sitt store materiale pa 116 057
nyfedte 136 med CCHD, prevalens 1,2 per 1000 foedte [20].

Risikofaktorer

Studien finner at 25 av 14 (21,9 %) har kromosomsykdom, et syndrom eller assosierte
ekstrakardiale malformasjoner. Dette samsvarer godt med funn i andre studier nevnt
tidligere i oppgaven, Meberg fant 20 % [4]. | var studie finner vi ogsa at Trisomi 2| er den
vanligste kromosomfeilen, men finner en langt hgyere andel enn det beskrevet av Meberg,

rundt 50 % mot hans 20,8 %.

Pulsoksymetri i Norge

Vi fant at 43 av 48 (89,6 %) norske fadeenheter i 2012 har tatt i bruk pulsoksymetriscreening
som et ledd i sin undersgkelse av alle nyfedte. Denne screeningen skiller seg fra en del annen
screening ved at det ikke er innfgrt pa bakgrunn av et vedtak fra helsemyndighetene, det er
altsa ikke vedtatt som noe nasjonalt screeningprogram. Allikevel kan man tolke kurven som
at dette er en screeningmetode som er blitt vurdert som nyttig i det pediatriske miljzet

ettersom stadig flere sykehus implementerer dette som en del av sine rutiner ved fgdsel.
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Noe overraskende fant studien at Haukeland universitetssykehus ikke rutinemessig screener
sine nyfadte. Det er vanskelig 4 si noe om hvorfor det ikke er slik. Meberg skriver i sin store
populasjonsbaserte studie fra 2009 er pulsoksymetri et et godt supplement i jakten etter a
oppdage medfadte hjertefeil sa tidlig som mulig [20]. Hoffman konkluderer ogsa i sin studie
fra 2011 at tiden er kommet for a innfare pulsoksymetri som en screeningprosedyre pa
tross av at ikke hele det pediatriske miljget stiller seg bak dette [12]. Han sammenligner
skepsisen med den man sa ved innfgringen av anbefaling av a la nyfadte sove pa ryggen for a
hindre SIDS. Begrunnelsen for at man burde innfgre det er at rutinerte kardiologer overser
hjertefeil ved klinisk undersgkelse, moderne pulsoksymetre er stabile og palitelige og at det
er fa falske positive. Andelen falske positive er stgrre dersom man sammenligner det med
klinisk undersgkelse. | USA har den amerikanske barnelegeforeningen (AAP) stilt seg bak
anbefaling om a bruke pulsoksymetri som screeningmetode etter CCHD, og i september
2011 vedtok the U.S. Departement of Health and Human Services (HHS) a inkludere
screening etter CCHD til det anbefalte screeningprogrammet (Recommended Uniform

Screening Panel) [22], [23].

Hva har skjedd etter innfgring av screening

Totalt ble det oppdaget 16 CCHD i studien. Av disse er 7 oppdaget for innfering av
pulsoksymetriscreening, mens 9 er oppdaget etter innfering. Det er 2 pasienter, begge med
transposisjon av de store arterier, som er blitt oppdaget ved hjelp av

pulsoksymetriscreening.

| gruppen fadt for innfering av pulsoksymetriscreening var det 2 som ble oppdaget etter
hjemsendelse, mot 3 i gruppen etter innfering. 3 av 9 av de oppdagede CCHD i etter
innfaring gruppen ble altsa sendt hjem uten at det var pavist en hjertefeil. 2 av disse hadde
imidlertid koarktasjon av aorta. Som nevnt under |.3 finner Ewer at dette er den typen

CCHD som oftest ikke blir detektert ved pulsoksymetriscreening [17].

A bruke pulsoksymetri som en screening for medfedte hjertefeil er basert pa rasjonalet at
ikke klinisk detekterbar cyanose er til stede, i storre eller mindre grad, i de potensielt mest
livstruende tilfellene [17]. Totalt i materialet var det 5 stykker som ble oppdaget ved
pulsoksymetriscreening, men altsa kun 2 av disse som hadde en CCHD, de andre hadde

CHD.
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Svakheter ved oppgaven

En opplagt innvending mot oppgaven er materialets stgrrelse. Da medfedte hjertefeil har en
sapass lav prevalens som 9 av 1000 fedte gir ikke et spenn pa 6 ar i kun to av landets fylker
det storste tallmaterialet. Meberg sin studie fra 2009 der det sees pa alle fadsler i Norge
over 2 ar gir et riktigere bilde av slik situasjonen ser ut. Pa tross av materialets stgrrelse har

denne kartleggingen gitt en oversikt til barneavdelingen ved UNN.

Et annet moment er om undertegnede har klart a fange opp alle av de som er oppdaget
prenatalt. Jeg fant i noen av barnas journaler at hjertefeilen var oppdaget prenatalt, men det
er jo ikke sikkert at det var nevnt i alle de aktuelle barnas journaler og at det dermed skulle
vart flere registrert som oppdaget prenatalt enn det tallmaterialet na gir uttrykk for. Et
forbedringspotensiale her ville vart a gatt inn i madrenes journal for a fatt denne

informasjonen sikkert.

En kan ogsa diskutere om alle lettere hjertefeil fra Finnmark er blitt inkludert i studien da
disse ikke n@dvendigvis er blitt henvist til UNN Tromsg for videre utredning. De barna med
kritiske hjertefeil som er blitt henvist rett til OUS-Rikshospitalet eller har dedd rett etter

fadsel mangler eventuelt ogsa i tallmaterialet.

Andre studier har vist at pulsoksymetriscreening i tillegg til 2 kunne oppdage CCHD ogsa
kan oppdage barn med andre sykdommer som infeksjoner og lungesykdommer [17]. Denne
studien har ikke sett pa andre sykdommer enn medfadte hjertefeil, og man kan derfor ikke si

noe om slike tilstander er blitt oppdaget tidligere i sterre grad enn fer innforingen.

Svakheter ved del 2 av studien, altsa kartleggingen av bruk av pulsoksymetriscreening. Maten
dette ble undersgkt pa var ved a ringe rundt til fadeenhetene, resultatene er dermed kun
etter hukommelsen til den jordmoren jeg pratet med. Et forbedringspotensiale her ville vaert
a kontaktet fadeenhetene skriftlig og hart om de kunne undersgkt i avdelingens

retningslinjer nar pulsoksymetriscreeningnen ble implementert.
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5.0 - KONKLUSJON

Studien viste at 16 CCHD ble oppdaget i perioden. Av disse var 7 for og 9 etter innfgring av
obligatorisk pulsoksymetriscreening. 2 pasienter fikk sin hjertefeil pavist ved

pulsoksymetriscreening.

Det vi vet fra sterre studier er at innfgring av rutinemessig pulsoksymetriscreening sker
andelen CCHD som oppdages for hjemsendelse [20]. Dette er vist i mange studier, og som
en konsekvens av dette anbefales det som omtalt tidligere i stadig flere land a innfgre dette
som en obligatorisk screeningprosedyre [12], [5]. Det @ oppdage CCHD tidlig er viktig, bade
i forhold til morbiditet og mortalitet [12]. Pulsoksymetriscreening er et nyttig hjelpemiddel i
denne sammenheng. Det er viktig at brukerne av pulsoksymetri er klar over dens
begrensninger, sarlig nar det kommer til 2 oppdage hjertfeil med acyanotiske obstruksjoner

pa aortabuen [I8].
Studien har ogsa fatt kartlagt at nesten alle fadeenheter i Norge na screener med

pulsoksymetri. Da dette ikke har vert innfert som en screening vedtatt av

helsemyndighetene er det interessant a se pa en slik andel.
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