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Medfédda hjirtfel &r inte alls ovanliga. Ett av hundra barn i
Sverige fods med ett hjdrta som inte ar strukturellt helt nor-
malt, det betyder 1 000 nyfodda varje ar.

De medfédda hjartfelen férekommer i ménga olika
former och dr av olika svarighetsgrader. For bara nagra
decennier sedan overlevde endast drygt hélften av de barn
som fotts med svara hjartfel. I dag ar Gverlevnaden mer 4n
95 procent, tack vare béttre operationsteknik och effektivare
sjukvard. De forbattrade resultaten ar frukten av tusentals
timmar av hiangivet forskningsarbete.

Barn som behandlats for medfodda hjartfel kan tvingas
leva med olika besvér och funktionsbegrénsningar och
behaller ofta kontakten med sina lakare och sjukskoterskor
langt upp i aren. Barn kan ocksa under uppvéxten drabbas
av hjartmuskelsjukdomar som den medicinska vetenskapen
annu inte vet allt om, och som i vérsta fall kan leda till
plotsligt hjartstopp.

Behovet av satsningar pa ny forskning dr dérfor stort. En
utmaning for forskare inom omradet barnkardiologi ar att
identifiera barn med hjartsjukdom redan i fosterlivet for att
kunna sitta in behandling omedelbart. En annan malsédttning
ar att utveckla battre behandlingsmetoder som kan dka
livskvaliteten for barn som lever med hjartsjukdom.

Barn med hjartsjukdomar har lange varit en bortglomd
grupp och Hjart-Lungfonden kénner ett ansvar for att
utveckla och stddja den framstaende kompetens som finns
bland svenska forskare genom att ge medel till forskningen.

Forskning kring medfédda och forvarvade hjartsjuk-
domar hos barn ar ett viktigt omrade i Hjart-Lungfondens
atagande att stodja ny kunskap kring hjart-karlsjukdomar.
Under februari manad varje ar gar fondens hela insamling
till forskning kring barns hjartsjukdomar.
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CHJARTAT OCH BLODOMLOPPET

4 Hjirt-Lungfonden BARNHJARTAN

Sa fungerar hjartat

Hjirtat, kroppens viktigaste muskel, ligger i brostkorgen
nagot till vinster om brdstbenet, inneslutet i hjdrtsécken
mellan lungorna. Ett friskt hjdrta i en vuxen manniskas
kropp vdger 300-350 gram och dr ungefar lika stort som en
knuten hand. Hos personer som idrottar regelbundet kan
hjértat vara storre.

Hjértat ar egentligen en pump som arbetar dag och natt
under hela livet med att pumpa runt blodet i kroppen. Det
ar uppbyggt av en speciell tvarstrimmig muskulatur som ar
sarskilt lampad att utfora regelbundna sammandragningar
kring hjértats halrum.

Hjértats sammandragningar hos friska individer ar regel-
bundna, muskelrorelsernas hastighet kallas puls och anges
vanligen som slag per minut. Ett normalt hjdrta slar mellan
60 och 100 ganger i minuten i jdmn takt, och tiden mellan
hjartslagen dr ungefar densamma. Hjartat kan ocksa sla
snabbare eller langsammare beroende pa kroppens behov
av syre.

Hjéartmuskeln dr uppdelad i tva ihaliga halvor kallade
hoger respektive vanster hjarthalva. Mellan hjarthalvorna
finns en tat vagg, hjartskiljevaggen eller septum. Varje hjart-
halva bestar av tva rum som kallas férmak och kammare.
Kamrarna dr nagot rymligare dn formaken.

Hjartvaggens tjocklek dr anpassad till arbetsbelastningen
och ar foljaktligen olika i de skilda hjartrummen. Férmaken
arbetar mot ett mycket lagt tryckmotstand eftersom de
endast flyttar blodet till kamrarna, darfor ar formaksvag-
garna bara nagra millimeter tjocka. Den hogra kammaren,
som pumpar blod mot ett jamforelsevis lagt flédesmotstand
i kretsloppet genom lungorna, har en tjockare viagg. Den
vanstra kammaren, som maste dvervinna ett betydligt hogre
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Ett normalt hjirta har tva formak och tva kammare som samarbetar,
skiljevaggar anpassade till arbetsbelastningen, vil fungerande klaffar

och ritt placerade blodkarl.
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motstand i stora kretsloppet och darfor har ett hogt arbets-
tryck, har den tjockaste viggen, mellan 4-10 millimeter hos
barn, beroende pa aldern.

Formaken och kamrarna samverkar pé ett sinnrikt sitt
for att halla i gang blodets kretslopp.

I kretsloppet ingar forst passage genom lungorna dar
blodet tar upp nytt syre. Nar blodet sedan pumpas runt via
kroppspulsadern till blodkérlen levereras syre och nirings-
amnen till kroppens alla organ och vidvnader.

Syrefattigt blod fran kroppens olika delar samlas upp i
tva stora blodkérl kallade 6vre och nedre halvenen. Dérifran
kommer blodet in 1 hjartats hogra formak for vidaretransport
ner i hogra kammaren. Nér hoger kammare drar sig samman
pumpas blodet ut via lungartiren till lungorna i kroppens sa
kallade lilla kretslopp. Passagen genom lungorna syresatter
blodet, samt tar bort den koldioxid som bildats i kroppen
vid energiforbranningen. Blodet kommer sedan tillbaka till
hjértats vinstra formak via lungvenerna. Vinster formak
tommer blodet i vinster kammare, vars sammandragning ser
till att blodet pumpas vidare ut i kroppen via stora kropps-
pulsadern (aorta).

For att blodet ska kunna forpassas fran ett halrum till ett
annat i hjartat, eller ut i lilla eller stora kretsloppet, behovs
hjartklaffar. Klaffarnas uppgift ar att 6ppna och sluta sig
i precis ratt tid for att fa blodet att flyta at ratt hall genom
hjartat. Hjartklaffarna fungerar som enkelriktade ventiler.
De ér av tva typer — segelklaffar och fickklaffar

Hjértklaffarna som sitter mellan formak och kammare
kallas segelklaftar eftersom de sluter titt genom bindvévs-
flikar pAminnande om trekantiga segel. Segelklaffen mellan
hoger formak och kammare bestér av tre flikar och kallas
trikuspidalisklaffen. Den mellan vanster formak och kam-
mare har fatt namnet mitralisklaffen darfor att den har tva
flikar som tillsammans liknar en biskopsmdssa (mitra).
Klaffseglen 6ppnas nar blodet flyter fran formak till kam-
mare under hjartats utvidgningsfas och stangs nér trycket i
kamrarna 6kar under ssmmandragningsfasen.

Hjartklaffarna som finns mellan vanster kammare och
aorta, aortaklaffen, samt mellan hoger kammare och lung-
artaren, pulmonalisklaffen, kallas fickklaffar eftersom de tre
klaffbladen fangar upp blodet som i en ficka och hindrar det



fran att stromma tillbaka till kammaren nér trycket ddr ar
lagre dn ute i blodkérlen.

Hjartmuskeln far sin egen blodforsérjning genom tva sa
kallade kranskarl. Kranskdrlen utgar fran aortan och gar
som en krans runt hjartat, dirav namnet. Kranskirlen for-
grenar sig i och nar hela hjartmuskeln.

Hjértat har en egen spontanrytm, men elektriska impulser
paverkar arbetstakten. Hjdrtats eget inbyggda elektriska
system kallas retledningssystemet. Det skapar och sprider
elektriska impulser till hjdrtats miljontals muskelceller. De
elektriska impulserna framkallas 1 hjartats tandstift, ett
sarskilt omrade 1 hogra formaket bendmnt sinusknutan.
Sinusknutan bestar av en grupp specialiserade celler som
skickar ut sma elektriska signaler till resten av hjartat. Varje
impuls sprider sig fran hoger respektive vanster formak och
leder till en sammandragning.

Den andra viktiga knutpunkten i hjartats retlednings-
system dr den atrio-ventrikuldra knutan (A4 V-knutan). Den
finns mellan hoger férmak och hoger kammare och ar den
enda passagen for elektriska impulser mellan férmak och
kammare. Ocksa AV-knutan bestar av en grupp speciali-
serade celler. Deras uppgift ar att fordroja impulsen fran
sinusknutan med ndgra hundradelar av en sekund innan den
skickas vidare till kammaren. Resultatet blir att formaket
drar sig samman forst och pumpar in blod i kammaren.
Kammaren drar sig inte samman forrdn den fyllts med blod
frén formaket. @
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Hjartfel hos barn

Hjirtat bildas under forsterlivet genom en komplicerad
utvecklingsprocess, fran ett rorformat hjértanlag till ett
organ med fyra hilrum forsedda med klaftar. Blodadrorna
véxer till for att bilda tva kretslopp, det lilla genom lung-
orna, dir blodet syresitts, och det stora som forser alla
kroppens celler med blod. De bada kretsloppen star i forbin-
delse med varandra vid fodelsen genom en passage kallad
ductus, men den forbindelsen tillsluts normalt ett dygn
efter fodelsen.

Mycket kan ga fel under uppbyggnaden av ett fosters
hjérta och ett av hundra barn kommer till virlden med négot
slags defekt 1 hjdrtat. De flesta av hjértfelen ar lindringa
och behdver vare sig opereras eller behandlas pa nagot annat
sdtt. Man maste emellertid vidta forsiktighetsatgidrder mot
infektioner pa hjartklaffarna, till exempel genom att ge
antibiotika nér barnet ska g till tandldkaren.

Medfodda hjartfel dr ett samlingsnamn for flera hundra
olika missbildningar i sjélva hjartat eller i de stora blodkarlen
runt hjartat. Hjartfelens detaljer skiljer sig mer eller mindre
fran patient till patient men kan dndé delas in i tre olika
typer av problem.

Barnets hjarta kan ibland ha en fortrangning nagonstans,
oftast kring hjartklaffarna, men ibland i kroppspulsadern
eller i lungartirerna. Fortringningarna ger en onormal
tryckbelastning pa hjirtat. Barnhjartat kan ocksa ha ett hal
pa nagot stille dar det inte ska vara nagot hal, till exempel
mellan olika hjartrum eller i blodkérlen. Dessutom kan det
forekomma flera varianter av felkopplingar mellan blod-
kérlen kring hjértat. Enskilda patienter kan dven ha



De flesta medfodda hjartfel ar
lindriga och behéver varken
opereras eller behandlas pa an-
nat sitt och barnen kan leva ett

normalt liv.
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en kombination av alla dessa medfodda hjartfel.

Det finns inget entydigt svar pa varfor medfodda hjartfel
uppkommer. En omstdndighet som 6kar risken ar emellertid
att barnet fods med en avvikande kromosomuppsittning.
Av det skilet har exempelvis barn med Downs syndrom en
Okad risk for medfodda hjértmissbildningar.

Hal i skiljevaggen

De vanligaste typerna av medfodda hjartfel dr hal i férmaks-
vagg eller kammarvagg. Det dr ocksa vanligt med fortréng-
ningar vid hjdrtklaffarna eller i nagot av hjirtats stora
blodkirl. Dessa funktionsfel utgor tillsammans ungefir tre
fjdrdedelar av alla fall.

Ett vanligt forekommande hjartfel ar ett hal i skiljeviggen
mellan hdger och vanster hjartkammare, en sa kallad kam-
marseptumdefekt. Detta medfor att syrefattigt och syrerikt
blod blandas och att en del redan syresatt blod pressas ut i
lungorna pa nytt. Tillstandet innebér extra arbete for hjirtat
och kan leda till att savdl formaken som hoger kammare
blir onormalt forstorade. Lungpulsddern forstoras ocksa
pa ett onormalt sétt eftersom blodtrycket i den ar for hogt
pa grund av hjértmissbildningen. Om halet i kammarskilje-
véaggen dr stort kan det leda till hjértsvikt.

Hal i skiljevaggen mellan formaken kallas formaks-
septumdefekt och medfor ocksa att formak, kammare och
lungpulsader forstoras. Detta hjartfel brukar ge symptom
forst i vuxen alder.

Det ar inte heller ovanligt att, ductus, den passage, som
under fosterlivet helt normalt forbinder lungpulsadern och
stora kroppspulsadern inte sluter sig som den ska ett dygn
efter fodelsen. Hjartfelet kallas dppetstdende ductus arteriosus
och medfor att hjartat far anstranga sig for mycket for att
hinna pumpa tillrickligt med blod ut i kroppen. Aven hir
finns risk for hjartsvikt.

Saval vid 6ppetstaende ductus arteriosus som vid kammar-
septumdefekt uppkommer sa kallad véinster-hoger shunt i
hjartat. Det innebar att blodet passerar felaktigt fran van-
ster hjarthalva direkt till hoger hjarthalva utan att daremellan
ta vagen genom kroppens blodkarlssystem. Lungorna blir
styva av alltfor hogt blodfléde, och blodférsorjningen i hela
kroppen blir simre &n normalt.
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Ett annat vanligt forekommande hjartfel ar pulmonalisstenos.
Det innebir att lungpulsaderns klaffar inte kan 6ppna sig
helt p& grund av en fortrangning. Tillstdndet medfor att
den hogra hjartkammaren maste arbeta extra hart for att
orka pressa blodet genom lungorna. Hoégerkammaren blir
fortjockad och lungpulsddern bakom fortrangningen utvid-
gas. Vid svar fortrangning far barnet inte tillrackligt med
blodflode till lungcirkulationen nér ductus sluter sig.
Fortrangning kan ocksa féorekomma vid kroppspulsa-
derns hjértklaff, aortaklaffen, och hindra den fran att
Oppna sig ordentligt. Diagnosen ar aortastenos. I dessa fall
ar det vanster kammare som far arbeta extra hart. Hjart-
muskeln fortjockas och vid svar fortrangning finns det risk
for plotslig kollaps vid fysisk anstrangning. Vid en kritisk
fortrangning 6verlever inte det nyféddda barnet néar ductus
stanger sig, om inte diagnosen satts i tid.
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Hjirt-Lungfonden BARNHJARTAN ||



Vid en annan typ av medfodd fortrangning i kropps-
pulsadern, aortacoarctation, kan blodets passage blockeras
sa mycket att det bildas extra blodkirl for att kunna forse
nedre kroppshalvan med blod. Resultatet blir ett alltfor
hogt blodtryck i kroppspulsiddern och alltfér lagt i benens
blodkérl. Blodfoérsorjningen i kroppens nedre halva forblir
otillracklig, vilket forsvarar fysisk anstrangning och inverkar
ocksa negativt pa till exempel njurarnas funktion. Det hdga
blodtrycket ger skador pa hjarnans blodkéarl, och om hjart-
felet inte korrigeras dor de flesta i hjarnblodning.

Blue babies

Barn som fods med Fallots anomali, dven kallad Fallots tet-
rad, har en kombination av tre missbildningar pa samma
gang. Fortrangning vid lungpulsaderns hjéartklaff (pul-
monalisstenos) kombineras med hél i skiljeviggen mellan
hoger och vénster hjartkammare (kammarseptumdefekt),

Fallots anomali

Stor 6verridande aorta Minskat blodfléde till lungorna

Fortrangning
av pulmonalisklaff

VSD
Fallots anomali dr en
kombination av tre miss-
bildningar som resulterar
i att blodet passerar fran
hoéger hjarthalva rakt upp
i kroppspulsadern utan
att syresittas i lungorna.
Barnen blir blaaktiga

— sa kallade blue babies.

Hoéger kammarvagg fortjockad

12 Hjart-Lungfonden BARNHJARTAN



samt att kroppspulsddern dr placerad dver septumdefekten
och delvis 6ver hoger kammare. Detta resulterar i en hoger-
vénster shunt. Det senare betecknar att blodet passerar
felaktigt fran hoger hjarthalva rakt upp i kroppspulsadern
utan att diremellan passera lungorna och dar syresittas.
Detta resulterar i att icke-syresatt blod éater sinds ut i kroppen
och att syrebristen i blodet ger barnets hud och slemhinnor
en blaaktig farg. Man talar om en blue baby. Fenomenet fore-
kommer éven vid andra hjértmissbildningar ddr blodet inte
blir tillréackligt syrsatt.

Till de mer komplicerade men ovanligare medfodda hjart-
felen hor tillstand da blodets passage blockeras helt i ndgon
del av hjartat. Blockeringen som sadan kallas atresi, vilket
betyder medfodd avsaknad av 6ppning eller passage. Lakarna
talar om pulmonalisatresi nér blodtillforseln fran hjértat
till lungpulsadern &r helt blockerad. Blodet kan dé bara
komma till hjartat genom ductus, men nér passagen sluts
efter fodseln leder det till akuta livshotande problem. Hoger
hjartkammare ar i dessa fall ofta mycket liten, lakarna talar
om en hypoplastisk hogerventrikel. 1 de fall da pulmonalisa-
tresin dr kombinerad med ett hal i kammarskilje-viggen un-
derléttas blodets passage genom extra sa kallade kollateral-
kérl. I dessa fall fungerar hdgerkammaren i regel normalt

Hos vissa barn saknas trikuspidalisklaffen, det vill sdga
klaffen mellan hoger formak och kammare. Diagnosen ar
trikuspidalisatresi. Passagen mellan formak och kammare
ar alldeles blockerad, hogerkammaren ar mycket liten och
blodflodet till lungorna dr mycket bristfélligt. I stallet rinner
blodet fran hoger till vianster formak och darefter till van-
ster kammare. Den vianstra kammaren pumpar det mesta
av blodet ut 1 kroppen, utan att forst lata det bli syresatt i
lungorna. Bara en mycket liten méngd blod finner vagen till
lungorna via halet i kammarskiljevaggen. De barn som
fods med denna defekt drabbas ocksé av cyanos och blir
blue babies.

1 de fall da barnet fods med ett stort hal i hjartskiljeviggen
som star Oppet bade mellan férmaken och mellan kamrarna,
med en enda onormal klaff mellan formak och kammare,
talar lakarna om komplett AV-defekt. Vid ofullstandig AV-
defekt finns halet bara mellan férmaken medan klaffen sitter
pa samma stélle som vid komplett AV-defekt.

Hjirt-Lungfonden BARNHJARTAN 13



14 Hjart-Lungfonden BARNHJARTAN

Felkopplade karl

Transpositioner &r namnet pa olika varianter av felkopplingar
mellan blodkérlen kring hjartat. I de fall da kroppspuls-
ader och lungpulsdder har bytt plats talar man om enkel
transposition. Men felkopplingen kan ocksa upptrida i
kombination med hal i kammarskiljeviggen, vilket kallas
komplex transposition. I det senare fallet uppkommer en
onormal forbindelse mellan hjartats bada kretslopp.

Transpositionen kan ocksa vara forenad med fortrang-
ning av klaffen till lungpulsadern (pulmonalisstenos). Om
denna missbildning kombineras med hal i kammarskilje-
vaggen kan blod fran de bada kretsloppen blanda sig vilket
forbattrar syresdttningen i resten av kroppen. Barn med
denna defekt blir inte riktigt lika bld som barn utan hal
mellan hjartkamrarna.

Det hdnder ibland att en eller flera lungvener hamnar
pa fel stélle. Sa kallade anomalt mynnande lungvener kan
mynna ut i hoger hjarthalva i stéllet for i vanstra formaket
med onormal cirkulation och dalig syresdttning som foljd.

I hjartat hos ett nyfott barn kan det ocksa finnas en rad
olika missbildningar som dr ovanligare men desto mer
komplicerade att atgirda for hjartkirurgen. Hjartat kan
besté av bara en kammare som pumpar blod till tva blodkarl,
ibland kan bada formaken témma blod i antingen hoger eller
vanster kammare, i ater andra fall kan lungpulsader och
kroppspulsader utga fran samma kammare.

Ett svart och livshotande hjartfel ar hypoplastisk vinster-
kammarhjdrta. Barn fods i dessa fall med mycket liten vénster-
kammare, en outvecklad aorta med en aortaklaff som inte
Oppnar sig och mitralisklaffar som kan ha fortrangningar
eller vara helt blockerade. Nar ductus sluter sig kan dessa
barn inte pumpa ut syresatt blod i kroppen och dér om inte
behandling som haller ductus 6ppen satts in i tid.

Hjartmuskelsjukdom

Vissa medfodda hjartsjukdomar orsakar inte problem direkt
efter fodseln pa grund av missbildningar, utan kommer till
uttryck forst under barndomen eller i tonaren. En sddan
hjartmuskelsjukdom &r hypertrof kardiomyopati som yttrar
sigien vanligen langsamt framétskridande fortjockning av
hjartmuskeln, oftast i kammarskiljeviggen.



Okningen i tjocklek forsiamrar hjirtkamrarnas funktion
och kan leda till fortrdngningar som i olika hog grad hindrar
utflddet av blod fran den ena eller bada hjartkamrarna. Om
fortjockningen dr uttalad redan under forsta levnadsaret
far barnet ofta sviktsymptom pa grund av att hjartat ar
mycket styvt och orsakar hoga ventryck i lungorna. Hos
dldre barn med mer moderat hjartmuskelfortjockning ar
symptomen oftast onormal andfaddhet, hjirtklappning,
och/eller yrsel- eller svimningsattacker vid fysisk anstringning

Hypertrof kardiomyopati dr en érftlig sjukdom. Den kan
emellertid vara dold i slikten under lang tid eftersom de
lindriga fallen aldrig blir upptickta av sjukvarden. Sjuk-
domen ér en av de vanligaste orsakerna till plotsligt hjért-
stopp hos barn och ungdomar och risken att drabbas ar
storst strax fore och 1 borjan av puberteten.

En annan hjartmuskelsjukdom som kan drabba barn och
unga ar dilaterad kardiomyopati. Sjukdomen innebar att
hjartmuskeln dr forsvagad och hjartat vanligtvis forstorat.

Hypertrof kardiomyopati

Vid hypertrof kar-
diomyopati fortjockas
hjartmuskeln, vanligen
i kammarskiljevig-
gen. Hjdrtats funktion
forsamras och barnet
kan fa symptom pa
hjartsvikt. Sjukdomen
ar arftlig.

Kammarvéggar
och skiljevagg
fortjockade
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Barn med medfétt hjartfel drabbas inte

littare av infektioner 4n andra. Diremot
kan det vara svarare fér dem att bli av

med infektionen. Darfér ar det viktigt

med god handhygien hemma och pa dagis.
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Hjéartkamrarnas viaggar ar tunna och orkar inte dra ihop
sig ordentligt. Vad som utldser sjukdomen &r i huvudsak
okéant, men i vissa fall kan man misstanka att en tidigare
virusinfektion i hjartmuskeln &r orsaken, och i andra fall
foreligger en arftlig prediposition. Tillstandet hindrar det
unga hjirtat fran att vixa pa normalt sdtt. Den som drabbas
blir l4tt andfadd under anstrangning och kan fa hjartsvikt-
symptom.

Hjartrytmrubbningar

Hjértrytmrubbningar, arytmier, ar inte helt ovanliga hos
barn. Vanligast dr plotsligt tillstotande hjértklappning
takykardi, da hjartat rusar under kortare tid. Bara vid ater-
kommande besvér under langre tid, om barnet blir patagligt
paverkat av den snabba hjartrytmen, eller om besviren ar
utldsta av anstrangning brukar man koppla in sjukvéarden.
Om barnet genomgatt tidigare hjartkirurgi bor hjartklapp-
ningsattacker alltid utredas, eftersom de kan vara utlosta
fran kamrarna och ha mer allvarliga konsekvenser.

Nar ett barn fods med ett alltfor langsamt slaende hjarta
beror det i regel pa att retledningskontakten mellan formak
och kammare i hjartats elektriska system saknas. Tillstandet
kallas medfott totalt AV-block eller AV-block I1I. Rytm-
rubbningen kan ocksa uppsta efter en hjartoperation om
retledningssystemet skadas pa nagot sitt av ingreppet.

Ett mindre vanligt, men allvarligt tillstand ar lingt
QT-syndrom, orsakat av en genetisk defekt i de sa kallade
jonkanalerna pa hjartmuskelcellens ytmembran. Enkelt
uttryckt handlar det om en fordrdjning i hjartats formaga
att bli "elektriskt neutralt”. Efter varje slag behover hjartat
ladda om infor nésta. Hos patienter med langt QT-syndrom
hinner hjartat inte ladda om och &r inte riktigt redo nir
nista slag kommer. Det kan leda till att hjartat i stéllet
borjar rusa. Barn som drabbas kan fa hjartflimmer, vilket i
sin tur kan leda till att de kan svimma nér de blir stressade,
under fysisk anstrangning eller vid plotsliga ljudstimuli.

I extremfallet kan de drabbas av plotsligt hjartstopp. @
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Blasljud pa hjartat

Barn som kommer till virlden med medfédda hjartfel

behover ofta hjdlp snabbt. Darfor ar det viktigt att sjukvar-
den kan tyda de tecken som avslojar att barnets hjarta inte
fungerar som det ska.

Den forsta undersdkningen av en nyfodd sker med steto-
skop. Likaren eller sjukskoterskan lyssnar efter karaktéris-
tiska blasljud fran hjartat, orsakade av blodflddet, vilka kan
tyda pa lackage i klaffar eller hal i ndgon hjértskiljevigg. Det

Med stetoskop kan likaren

giller dock att tolka dem rétt. Den som undersdker maste rﬂs: : J

. .. . . . lyssna efter blasljud pa hjar-
kdnna igen de normalt forkommande, sa kallade fysiologiska 4 Jaepan)

blasljuden, som uppkommer nér blodet strommar genom tflt' BIaS_IIUden kan tyda poa )
normala hjédrtklaffar eller nir klaffarna vibrerar. Oskyldiga lackage i laffarna eller hali
fysiologiska blasljud dr mycket vanliga i tva- till fyradrsal-
dern, dé upp till 40 procent av barn har svaga blasljud om
man lyssnar noga. Avsaknad av blasljud ar inte heller nagon

nagon hjartskiljevagg.

garanti for att barnets hjarta ar friskt. Om det till exempel
ar totalstopp i ett blodkérl sa blir det inget blasljud eftersom
inget blod passerar.

Ekokardiografi

I dag finns ockséd moderna diagnostiska metoder som kan
kartldgga de flesta medfodda hjartfel fullstandigt, utan att
det innebidr obehag eller risker for barnet. Varje undersok-
ning vid misstanke om hjartfel sker numera med hjélp av
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De allra flesta medfodda hjartfel behand-

las tidigt. Men det hdnder att hjartspecia-
lister for vuxna hittar medfédda hjartfel
hos sina patienter.
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ultraljudsteknik, ekokardiografi, en metod som pa senare ar
har revolutionerat utredningen av medfodda hjartfel.

Medfodda missbildningar och onormala blodfldden 1
hjartat kan upptéckas och klarldggas sérskilt snabbt med
hjilp av ultraljud. Vissa hjartfel kan diagnostiseras redan
pa fosterstadiet i livmodern, men hjartundersékningar med
ultraljud utfors ocksa pa storre barn, till exempel sadana
som visar tecken pa hjartmuskelsjukdom.

Undersokningen med ultraljud gors inte pa varje nyfodd
utan utfors nir barnldkaren har en klinisk misstanke om
mojlig hjartsjukdom. Undersdkningen gér till pa ungefar
samma sdtt dverallt.

Ultraljudsapparaten ar kopplad till en bildskdrm som
visar fynden i hjartat. Frekvenserna for ultraljudet som
skapar bilden varierar beroende pa hur stort barnet som
ska undersokas ar.

Forst och framst undersdker ultraljudoperatdren om hjar-
tat finns dér det brukar finnas i brostkorgen, och om de stora
blodkérlen ndra hjdrtat sitter dar de ska. Sedan kontrolleras
att alla hjartklaffar finns pa plats, utan fortrangningar, och
att hjartskiljevaggen och andra vaggar ér hela och utan hal.
Allt visas i svartvita bilder pa bildskdrmen.

Dagens ekokardiografer kan éven ge en tydlig bild av
blodflodet inne 1 hjartat vilket gor att man kan upptéacka en
hel rad defekter som tidigare var omdjliga att se. Hjartklaffar
som inte haller tatt avslojas tydligt, liksom onormala tryck-
forhallanden i formak, kammare eller blodkarl.

Undersokningen med ekokardiografi tar ungefar 45
minuter. Om nagonting i hjartat inte 4r som det ska uppda-
gas det direkt.

Blue baby — ett klassiskt symptom
Den stora utmaningen for sjukvardspersonalen &r att upp-
tidcka de medfodda hjdrtfelen tillrdckligt tidigt. Det lyckas
ide flesta fall, eftersom manga medfédda missbildningar i
hjartat hindrar blodet fran att cirkulera normalt i kroppen.
Nar fosterforbindelsen ductus mellan lungpulsadern och
stora kroppspulsddern sluter sig nagon gang under de forsta
levnadsdygnen kommer darfor symptomen. Barnets tillstand
kan ibland vara livshotande om ingenting gors snabbt.

Ett mycket sékert tecken pa att ndgonting ar fel &r om



barnets hud och slemhinnor borjar fa en blaaktig farg
(cyanos). Tillstandet kallas for blue baby och signalerar att
blodcirkulationen i kroppen dr antingen otillracklig eller
ocksa utgors av endast syrefattigt blod. Fenomenet kan
orsakas av flera medfodda missbildningar i hjirtat, ofta
sadana som forhindrar blodet att komma in i lungorna och
ta upp syre.

Barnet kan ocksé bli en blue baby om kroppspulsadern
och lungpulsadern har bytt plats och ar kopplade till “fel”
hjértkammare. [ sadana fall pumpas syrerikt blod tillbaka in
ilungorna och det syrefattiga blodet tillbaka ut i kroppen.

Andfaddhet och trotthet

Hjértfel som omfattar ett storre hal i skiljevdggen mellan
kamrarna, eller en ductus som inte sluter sig normalt,
medfor ett markant 6kat blodfléde genom lungorna. Detta
orsakar symptom med snabb andhdmtning, problem med
att behélla maten, dalig viktuppgang, onormal svettning
och allvarliga somnproblem. Hos dldre barn kan dalig kon-
dition vara ett tecken.

Men det kan ockséd hianda att ett nyfott barn med en
missbildning 1 hjartat inte uppvisar nagra tecken pa sjuk-
dom. Vid till exempel formaksseptumdefekt (hal i skilje-
vaggen mellan férmaken) uppkommer sdllan nagra synliga
symptom i borjan. Inte forrdn pa lang sikt, ibland forst i
tonaren eller &nnu senare, kan barnet bli andfétt och trott
vid anstrangning, och hoger hjartkammare uppvisa tecken
pa hotande av svikt. Eftersom antalet obligatoriska lakar-
undersokningar pa barnavardscentralen har minskat, och
det inte ldngre finns en rutinméssig fysisk undersékning
av alla barn inom skolhdlsovarden, s infaller numera den
sista obligatoriska ldkarundersdkningen av barn vid 18
manaders alder. Det finns anledning att befara att detta
kommer att leda till att fler hjartfel som inte orsakar starka
bléasljud, som exempelvis formaksseptumdefekt och mattlig
aortacaorcatation, nu kommer att missas.

Sena symptom

Den forebyggande barnsjukvarden behandlar de flesta
medfodda hjartfel tidigt. Men det hander att hjartspecialis-
ter for vuxna hittar medfodda hjéartfel hos sina patienter.
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I dessa fall handlar det om medfédda hjértfel som inte varit
symptomgivande och darfor inte upptickts tidigare.

Vissa hjartmuskelsjukdomar, i synnerhet hypertrof kardio-
myopati, ar exempel pa medfodda tillstand som forvirras
under uppvéaxten och inte upptiacks forrin de ger symptom
senare i livet. I de mest olyckliga fallen upptéacks de forst
isamband med att den sjuke dor i plotsligt hjartstopp, till
exempel 1 samband med idrottsutévning. Men i tursammare
fall far man upp 6gonen for sjukdomen genom att patienten
far ett blasljud i hjartat som uppticks genom en slump —
kanske vid en lakarundersokning for luftvagsinfektion,
eller vid monstring. Patienterna kan ocksé besviras av
omotiverad andfaddhet vid minsta anstrangning och tror
ofta att de lider av astma. Men i stillet orsakas symptomen
av att fortjockningen i hjartmuskeln pa grund av hjartmuskel-
sjukdomen ger upphov till en fortrangning som hindrar
hjartats arbete och stor cirkulationen.

Med tanke pa att vissa hjartmuskelsjukdomar ar arftliga
sjukdomar, och att omkring hélften av de barn vars fordlder
har hypertrofisk kardiomyopati kommer att drva anlaget for
sjukdomen, rekommenderar i dag Socialstyrelsen att alla
barn som har en fordlder med hjartmuskelsjukdom borde fa
hjartat undersokt med ultraljud och EKG, dven om barnen
sjalva inte har nagra symptom. Hjartmuskelsjukdomarna
kan ibland avslojas redan av ett onormalt EKG men den
slutgiltiga diagnosen fordrar hjalp av ekokardiografi.

Svarupptickta hjartrytmrubbningar.
Hjartrytmrubbningar (arytmier) hos nyfodda och spadbarn
ar ovanliga. Men nér de forekommer kan de vara desto
svarare att kdnna igen eftersom barnet inte kan patala sina
symptom. En siker diagnos pa att ndgonting ar fel kraver
ofta undersokning med langtids-EKG, det vill siga métning
over flera timmer eller dygn.

Barn och unga som har latt for att svimma i samband
med stress kan vara fodda med en genetisk defekt i hjart-
muskelcellernas ytmembran, i jonkanalerna. Felet ar
arftligt och orsakar rytmrubbningen langt QT-syndrom.
Tillstandet innebar en betydande risk for plotslig dod, och
dven hdr rekommenderar Socialstyrelsen obligatorisk
undersdkning med sliktutredning. @
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Barn med hjﬁrtmuskelq’u'kdom kan

bli andfadda vid minsta anstrang-
ning och man tror ofta att de lider
av astma. Men i'stallet ar det den
fortjockade hjartmuskeln som

. hindrar hjirtats arbete.
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Barn och unga med icke fullt korrigerade
medfédda hjartfel ar ofta frusna och be-
hover extra mycket klader nar de gar ut.
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Medfédda hjartfel kan
behandlas effektivt

Medfédda hjirtfel var dnnu i mitten pa 1900-talet den van-
ligaste dodsorsaken bland nyfédda i Sverige. Men i dag be-
tyder inte langre hjirtfelen en alltfor tidig dod. Forskningen
har lett till att dagens sjukvard har en rad mojligheter att
behandla olika typer av medfddda missbildningar i hjartat
hos nyfédda. Felen kan ofta rittas till genom kirurgiska
ingrepp eller med hjélp av olika varianter av kateterburna
behandlingar.

Operationsmetoderna for de vanligaste felen i hjartat
och de stora blodkérlen dr numera standardiserade och
genomfors med mycket goda resultat. Barnen har god
chans att bli helt aterstillda efter sadana operationer.

Stora hal i hjartskiljeviggen mellan kamrarna eller for-
maken tillsluts i dag rent rutinméssigt med hjalp av kirurgi.
Kirurgisk korrektion géller dven for stor 6ppetstaende
ductus, svart missbildade hjartklaffar och passage som
ar totalblockerade eller blodkarl som hamnat pa fel plats
i hjartat. Lakarna vill helst operera barnen sa tidigt som
mojligt. Numera utfors majoriteten av alla operationer pa
barn som dr under ett ar.

I vissa fall avvaktar ldkarna med att operera i hjartat
trots att de vet att felet finns dar. Om ett hal i skiljevaggen
mellan hjartkamrarna ar litet, till exempel, dr chansen stor
att det kommer att vixa igen av sig sjalv under barnets forsta
levnadsar. Och det lilla halet paverkar inte hjartfunktionen
nidmnvirt medan det finns kvar.

Barn som f6ds med hal mellan hjartats formak (formaks-
septumdefekt) har sdllan nagra synliga symptom. Bara
langt senare, ndgon gang i tonaren eller i vuxen alder, kan de
marka av andfaddhet, trotthet och andra tecken pa att hoger
kammare sviktar. Hjartat opereras ofta ndgon gang under
barndomen for att forebygga hjartsvikten och rytmrubb-
ningar senare i livet.

BEHANDLINQ
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Lindriga fortrangningar i pulmonalisklaffarna eller 1
stora kroppspulsadern (aortan) behover inte nddvindigtvis
opereras, det som avgor saken dr den tryckbelastning som
hjartat utsitts for. Fortrangningarna kan lamnas helt utan
kirurgisk atgard men man kan dven vidga kérlet med hjalp
av en ballongférsedd kateter som fors upp fran ljumsken
till hjértat via kdrlsystemet. Metoden kallas ballongvidg-
ning och dr i dag en rutinatgérd i kranskérlssjukvarden
for vuxna.

Séavil vuxna som barn med sma kammarseptumdefekter
som inte opereras maste vara vaksamma betraffande sin
tandhygien och ta antibiotika i samband med tandutdrag-
ning, tandstensborttagning och andra procedurer som
skickar ut bakterier i blodstrémmen. Antibiotika behovs
for att forhindra att bakterierna far fotfaste i anslutning
till det turbulenta blodflodet kring hjart- eller karlmiss-
bildningen. Om bakterier far fotfiste pa exempelvis en
hjartklaft, endokardit, kan klaff-funktionen skadas allvar-
ligt, och tillstandet kraver inte bara langvarig intravends
antibiotikabehandling, utan kan i vérsta fall leda till att
klaffen méaste bytas ut. En sddan nodatgard maste man
saledes forebygga. Darfor exempelvis viktigt att barn med
dessa typer av hjartfel inte later gora hal i olika delar av
kroppen — sa kallad piercing.

Kateterburen behandling

Kateterburen behandling i samband med medfédda hjartfel
ar under stark utveckling. I dag kan liten och medelstor
Oppetstaende ductus, centrala formaksseptumdefekter och
dven vissa fall av kammarseptumdefekt och diverse hjért-
rytmrubbningar till f6ljd av medfédda hjértfel behandlas
med hjilp av kateter. Fordelen ar att patienten slipper sméarta
och langa konvalescenttider efter en stor hjartoperation

dar brostkorgen 6ppnas. P4 minussidan kan ndmnas att
kateterburna behandlingar dr ganska nya, varfor mer kun-
skap om ldngsiktiga resultat och eventuella komplikationer
behovs.

Stora operationer
Bland de manga typer av missbildningar som kan fore-
komma i ett nyfott hjérta finns ocksa sdidana som kréver



mycket komplicerade kirurgiska ingrepp. Operationer i
dessa fall blir stora, ibland maste de goras i flera omgangar,
och barnen kan tvingas leva med nagot fysiskt handikapp
som himmar livskvaliteten.

Att byta ingdngarna pa felkopplade blodkérl anses till
exempel vara en av de mest komplicerade operationer som
en hjdrtkirurg kan ge sigikast med. Det dr ndmligen inte
tillrackligt att byta ingangarna pa kérlen, utan kirurgen
maste dven flytta det valndtsstora barnhjartats millimeter-
tunna kranskarl till nya lagen. Ett annat komplicerat
ingrepp ar sa kallad Norwoodkirurgi, som innebdr att ett
barn med hypoplastiskt vinsterkammarsyndrom behandlas
med en serie av tre operationer. Har anvdnds till exempel
lungpulsadern for att rekonstruera en fungerande aortabage.

Hjarttransplantation

Det finns ocksa medfodda missbildningar som ar sa svara att
de inte gar att operera. [ dessa fall dterstar bara medicinering
eller transplantation. Hjérttransplantation pa barn ar dock
ovanligt i Sverige och hjért-lungtransplantation &nnu ovanli-
gare, fraimst pa grund av bristen pa organ av ritt storlek. Till-
gangen pa sma organ ar mycket dalig i hela Europa.

Barn som sitts upp pa vantelistan for hjarttransplantation
har antingen en hjartmissbildning omojlig att operera, eller
ett tidigare opererat hjartfel som forvirrats pa nagot sitt,
till exempel genom en nedsatt kammarfunktion eller icke-
fungerande hjartklaffar. Fall med dilaterad eller hyper-
trof kardiomyopati kan ocksa behdva transplanteras, till
exempel i det fall som hjartfunktionen fortsitter att for-
sdmras trots maximal medicinering med betablockerare,
ACE-hdmmare och andra lampliga lakemedel. Indikation
pa transplantation kan ocksa vara usel livskvalitet eller en
forvantad aterstaende livslangd pa mindre én ett ar.

Centraliserade operationer

Den svenska barnhjirtkirurgin har utvecklats enormt
under de senaste 20 aren. For 15 ar sedan avled ndrmare

10 procent av barnen i samband med hjartkirurgi. I dag ar
dodligheten 1 Sverige knappt 1 procent. De goda resultaten
forklaras med att alla hjartoperationer pa barn i Sverige
utfors vid endast tva opererande enheter: Drottning Silvias
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Operationsmetoderna for de vanligaste

felen i hjartat och de stora blodkarlen ar
numera standardiserade och de allra
flesta barn har god chans att leva ett

friskt liv efter sadana operationer.
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barn- och ungdoms-sjukhus i Goteborg och Universitets-
sjukhuset i Lund. Patienterna och deras fordldrar remitteras
till dessa tva barnhjirtscentra fran hela landet.
Fordelen med att koncentrera barnhjartkirurgin pa tva
enheter ér att dven kunskap och erfarenhet samlas hos ett
fatal kirurger som dérigenom arbetar sikrare och bittre,
dven nér det gdller mycket ovanliga och komplicerade hjértfel.

Medicinering

Medfoédda hjartmuskelsjukdomar, kardiomyopatier, som
uppticks tidigt behandlas i regel med en rad hjartmediciner.
Vid dilaterad kardiomyopati dr hjdrtat bade forsvagat och
forstorat och behover hjartstarkande preparat. I lyckosamma
fall kan lakemedlen ta bort symptomen helt.

Hypertrof kardiomyopati som konstateras i barndomen
behandlas numera i férebyggande syfte med betablockerare.
Medicinen hjdlper hjédrtat att bli mindre styvt , att fylla
sig battre, och att kontrollera hjartrytmen. Symptomen av
trotthet och andfaddhet mildras, samtidigt som den muskel-
vaggfortjockning i hjértat som ér typisk for sjukdomen
blir mindre uttalad.

Pacemaker och defibrillator

Hjartrytmrubbningar hos nyfodda och spadbarn ar séll-
synta, men kan till exempel forekomma om barnet blivit
opererat for ett medfott hjartfel och darigenom fatt skador
pa hjértats retledningssystem, eller om mamman har nagon
typ av reumatisk sjukdom vilken producerar antikroppar
som skadar hjartats retledningssystem. Sadana barn kan
behandlas framgangsrikt med pacemaker.

En speciell form av érftlig hjartrytmrubbning dr langt
QT-syndrom som kan behandlas med betablockerare och
om nddvindigt dven implanterbar defibrillator. Den senare
ar en dosa som avléser hjartats rorelser och avlevererar
elektriska signaler om hjirtats egna skulle fallera. Vid langt
QT-syndrom gors ocksa numera ofta en sliktutredning. Tidig
upptickt av sjukdomen hos manniskor som drvt anlagen
fran sina fordldrar kan motivera lakemedelsbehandling
som forebygger plotslig dod, en avsevérd risk vid denna
form av medfodd hjartsjukdom. @



Ett klassiskt problem
for personer med
medfodda hjartfel ar
att teckna forsakringar

i livets olika skeden.

Livet for barn med hjartfel

Naistan alla barn med milda till méattliga hjartfel verlever,
och dven barn med komplicerade hjdrtfel nér i nio fall av
tio vuxen alder. Tack vare hjartkirurgins och sjukvardens
starka utveckling under de senaste 20 aren kan personer
med atgardade medfodda hjartfel ofta leva ett nira nog
normalt vuxenliv.

Antalet vuxna med medfodda hjartfel ar i dag storre 4n
antalet barn och ungdomar med samma problem. De flesta
vuxna mar bra, d&ven om de tvingas leva under speciella
omstiandigheter och behover fortlopande kontakt med sjuk-
varden. Vuxna med medfott hjartfel utgor faktiskt en helt ny
patientgrupp som f6ljs upp och behandlas av vuxenkardio-
loger specialiserade pa GUCH, forkortning for grown-up
congenital heart disease.

FRAIVITIDEI\D
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Personer med medfédda hjartfel
funderar ofta 6ver framtiden.
Ska jag vaga bilda familj? Vagar
jag som kvinna bli gravid? Orkar
jag ta hand om ett barn?

28 Hjirt-Lungfonden BARNHJARTAN

Pa sju stillen 1 Sverige finns speciella mottagningar
for GUCH-patienter. Mottagningarna inrdttades fran
mitten av 90-talet i Lund, Géteborg, Linképing, Orebro,
Stockholm, Uppsala och Umea. GUCH-mottagningarna
fungerar som kunskapscentra inom ett omrade dir det finns
hundratals olika diagnoser, och dér néstan varje patient har
en unik variant av hjartproblemet.

GUCH-mottagningarna samlar den senaste kunskapen
om hur man kan underlétta vuxenlivet for dem som ope-
rerats for medfott hjartfel, och for dem som behover fort-
16pande behandling for att halla ett lindrigare hjartfel under
kontroll. GUCH-mottagningarna delar ocksa med sig av
kunskap och information till lokala sjukhus dit de personer
kommer akut som bor langt ifran specialistmottagningen.

Inte riktigt som andra

Att leva som vuxen med ett medfott hjartfel som behandlats
ibarndomen innebir att man lever normalt men dnda utan
att vara riktigt som andra. I manga fall tvingas man leva
med négon form av fysiskt handikapp som inte alltid syns
pa ytan. Dessutom finns det alltid risk for komplikationer
som bottnar i hjartfelet. Vuxna med medfott hjartfel Ioper



exempelvis stor risk att drabbas av olika typer av hjartrytm-
rubbningar och enligt svenska GUCH-registret dr plotslig
hjartdod orsak till vart tredje dodsfall i den vuxna patient-
gruppen. Néstan var tredje individ bland de vuxna patien-
terna behdver ha pacemaker.

Komplicerade operationer i barndomen forsvarar ocksa
for ldkarna att upptacka en begynnande hjértsvikt. Det ar
inte heller ovanligt att vuxna som opererats i barndomen for
sina medfodda hjartfel méste opereras igen. Orsaken kan
vara att den forsta operationen inte lyckades till 100 procent,
eller att eventuella implantat 1 hjartat har forstorts och
maste bytas ut.

Nar GUCH-patienten blir dldre 6kar ocksa risken for
samma forvarvade hjartsjukdomar som forekommer i befolk-
ningen i ovrigt, till exempel hogt blodtryck (hypertoni) eller
kranskarlssjukdom. Det medfodda hjértfelet innebdr i sadana
fall en extra utmaning for lakaren.

Stora hjartoperationer lamnar spar efter sig, inte bara pa
kroppen utan dven i sjdlen. Vuxna med medfodda hjartfel
maste hantera livets olika utmaningar pa sitt eget speciella
sitt. De dr dnda fran barndomen i stindigt behov av radgiv-
ning fran GUCH-mottagningarna angaende kost, motion,
sexliv, yrkesval, familjeliv, barnafédande och annat. Ett
stort och klassiskt problemomrade ér till exempel att teckna
forsakringar i livets olika skeden.

Manga kvinnor som opererats for komplicerade medfodda
hjértfel fragar sig om de vagar bli gravida. Dels méaste de
ta stillning till om de orkar ta hand om ett spaddbarn rent
fysiskt, dels undrar de om barnet kan drva anlag for nagot
hjértfel. Sjukvarden kan inte alltid besvara kvinnornas fragor
eftersom patientgruppen som de tillhor ar sd ny och den
kliniska erfarenheten begransad.

Livet efter operationen
Barn som opereras for sina medfddda hjértfel paverkas pa
olika sétt av operationen. Vissa typiska foljdeffekter ar litta
att uppticka hos vissa barn, medan andra barn tycks vara
helt opaverkade.

Det stora flertalet barn som fods med hjartfel kan opereras
sa att de kan vixa upp med ett hjirta med tva pumpande
kamrar. Dessa barn har i regel normal kondition och klarar
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Barn med medfott hjartfel orkar inte
alltid leka eller springa som andra barn.
Darfor fordrar det ofta stillasittande

aktiviteter.
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normal gymnastik och idrott. Aven de barn som lever med
en conduit, en konstgjord forbindelse i hjartat, har endast
marginellt nedsatt kondition. De behover i regel ingen regel-
bunden medicinering, savida de inte tillhor den minoritet i
denna patientgrupp som utvecklar rytmstorningar.

Vissa medfodda hjartfel kan inte dtgdrdas fullt ut med
operation, eller ocksa korrigeras missbildningen till ett
hjirta med bara en pumpande kammare. Nir sidana barn
véaxer upp maste de leva med vissa mediciner.

Manga barn vars hjértfel inte dr fullt korrigerat kan vara
bleka och bla om ldppar och mun, hdnder och fotter. Det
beror pa en nedsatt syresédttning i kroppen, vilket d&ven medfor
att kinderna blossar och barnen blir andfadda, ibland kall-
svettiga, vid minsta anstrangning.

Trott och frusen

Medfott hjirtfel som inte kan korrigeras totalt innebér ofta
att den maximala fysiska prestationsformégan ar nedsatt,
och inte kan forbéttras genom motion eller traning. Barnen
foredrar i regel stillasittande aktiviteter eftersom de inte
alltid orkar leka eller springa. Orken véxlar fran dag till
dag, men det dr vanligt att barnen inte ens orkar ga langre
strackor at gangen. Att promenera i skogen under en frilufts-
dag ar till exempel omojligt for de svarast drabbade hjart-
barnen. I stillet behdver de vila oftare &n andra barn och
hushalla med sina krafter for att orka en hel dag.

Barn och unga med icke fullt korrigerade medfédda
hjartfel ar ofta frusna och behdver ta extra mycket klédder
pasig ndr de gér ut i kylan. Nar det dr bad i skolan kan de
varken bada i en kall basséng eller orka med att simma. De
flesta kan dock vara med i gymnastiken dnda — for skojs
skull och pa sina egna villkor, de kdnner ofta bést sjalva hur
mycket de orkar och vill. Lakare och sjukgymnaster fram-
haller att hjértbarn, precis som andra barn, har ett behov
av att rora pa sig. Om de bara far en alternativ undervisning
under kunnig handledning kan de utfora rorelser som inte
kréaver bra kondition men som ar bra for leder och muskler.

Mat, tander och infektioner
Kosthéllningen for GUCH-patienter skiljer sig inte fran
Ovriga barns, men det finns skillnader i dtbeteendet. I skolan



hoppar hjartbarnen ofta 6ver maten for att de inte hinner
dta i kompisarnas tempo. Ibland orkar barnen inte dta
tillrackligt vid en maltid pa grund av att de blir utmattade.
Losningen dr att dta mindre portioner men oftare.

De flesta GUCH-patienter har ett 6kat energibehov pa
grund av sitt hjartfel. Manga smaiter sa gott som hela dagen
och det dr vanligt att de &ven som unga vuxna gar upp
och éter en till tva ganger varje natt. Manga personer med
medfott hjartfel dter ocksa stora mangder energirikt godis
och tar dessutom dagligen, fran tidig alder, ett stort antal
mediciner. Bland medicinerna finns vanligen ocksa vétske-
drivande preparat som kan paverka salivproduktionen och
orsaka muntorrhet.

Atbeteendet, godispasarna och medicineringen paverkar
1hog grad tandhélsan. Vissa hjartbarn har svagare emalj pa
tdnderna och drabbas ldttare av karies. Detta kombinerat
med en 0kad risk for tandkottinflammationer gor att hjart-
barnen och ungdomarna har stort behov av god tandhygien
och extra insatser fran tandvarden. Infektioner i munhalan
i kombination med lagning av tinder 6kar risken for att
bakterier tar sig in 1 blodet och angriper hjartat. GUCH-
patienter behandlas darfér med antibiotika i forebyggande
syfte ndr de gar till tandlédkaren.

Personer med medfott hjartfel drabbas inte lattare av
infektioner 4n andra, daremot kan det vara svarare for dem
att bli av med infektionen. I barnadren blir de ofta simre 4n
andra jamnariga och kan behdva aka till sjukhus éven vid
vanliga forkylningar. En 14tt férkylning kan hos en person
med medfott hjartfel leda till foljdsjukdomar som lungin-
flammation. Eftersom blodflodet genom hjartat hos ett barn
med hjartfel ofta ar turbulent, det vill sdga bildar virvlar, i
nérheten av hjartklaffarna har bakterier i blodcirkulationen
lattare att fa fotfaste pa en hjartklaff och kan borja foroka
sig och attackera den. Detta kallas endokardit. Risken att
drabbas av livshotande endokardit dr upp till hundra ganger
storre bland hjartbarnen och i GUCH-populationen jamfort
med normalbefolkningen.

Det ér viktigt att lara GUCH-patienter och deras anhoriga
vad de kan gora for att férebygga infektioner. Exempelvis
maste man forankra betydelsen av god handhygien for alla
inom familjen i forkylningstider. @
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Forskning kring
hjartsjukdomar hos barn

Sjukvardens méjligheter att hjdlpa barn med medfédda
hjartfel &r mycket storre i dag dn de var for bara ett tiotal
ar sedan. Tack vare intensiv forskning gors stindigt nya
forsok att utarbeta behandlingsmetoder som kan underlétta
for barnen att vixa upp och leva ett sa normalt vuxenliv
som mojligt.

Svenska ldkare har varit virldsledande inom forskningen
kring medfodda hjdrtfel. Det har gjorts banbrytande insatser
inom saval kirurgi som diagnostik, det vill sdga forsdken
att hitta och bestimma typen av hjartfel. I dag fortsitter
forskarna att forfina sina diagnostiska metoder, sa att de
kan hitta hjartfelen redan hos 18 veckor gamla foster i
livmodern. Arftlighetens betydelse pa medfédda hjirtfel
utreds ocksa genom noggranna genetiska analyser. Data
om livskvaliteten hos den allt storre skara barn som &verlever
sina medfodda hjartfel och vaxer upp samlas i Sveriges
nationella GUCH-register, en guldgruva for forskare som
vill forbattra det langsiktiga omhéndertagandet av vuxna
hjartebarn. De stora satsningarna pa forskningsprojekt i
Sverige kriver stora pengar, vilka ofta doneras av privata
finansidrer som Hjart-Lungfonden.

Utvecklingsarbetet pagar inom flera omraden. Nya



En stor del av dagens forskning handlar om
att utveckla metoder sa att man kan hitta
hjartfel hos barnet redan i livmodern. Bland
annat forséker man forfina ultraljudsdiag-
nostiken sa att de rutinmassiga ultraljuds-
undersékningarna vid 18 veckor dven omfat-

tar sokning efter hjartmissbildningar.
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metoder testas for att upptéicka ett medfott hjértfel redan
ilivmodern eller senast innan barnet tas hem fran BB
efter forlossningen. De kirurgiska ingreppen blir ocksa
allt sdkrare och kan atgirda allt mer komplicerade miss-
bildningar i hjértat. Lindrigare hjartfel behandlas i allt
storre utstrackning med hjilp av katetrar som fors in via
kirlsystemet for att skona barnen fran stora operationer.
Hjértlakarna blir allt sikrare pa att halla vissa medfédda
hjéartfel under kontroll med hjilp av effektiv medicinering,
och genetiska kartlaggningar ger forbattrad information
om drftliga risker for exempelvis hjartrytmrubbningar
inom vissa familjer.

En stor utmaning for dagens forskning &r att hitta
snabba och sékra sitt att upptdcka eventuella hjartfel hos
nyfodda. En snabb diagnos 6kar chansen for sjukvarden
att agera innan barnet blir alltfér paverkat av sin sjukdom.
Vissa typer av medfodda hjéartfel maste man helt enkelt
upptécka i tid, annars riskerar barnet att do. Det géller fall
dar hjarta och blodkérl ar sa missbildade eller felkopplade
att blodomloppet inte kan fungera utan ductus, det vill
sdga fosterlivets forbindelse mellan stora kroppspulsadern
och lungpulsadern. Den passagen sluter sig vanligen nagra
dagar efter forlossningen. Den allt tidigare hemgangen fran
BB efter forlossningen gor att dessa barn med kritiska
hjartfel ofta inte hinner utveckla kliniska tecken pa sin
hjartsjukdom.

Tidig upptackt
En ny screeningmetod for att enkelt och snabbt hitta
barnen med medfddda hjartfel mycket tidigt, ar att méta
syrgaskoncentrationen i blodet hos varje nyfott barn.
Mitningen gors i hdger hand och i en fot, med hjilp av
en apparat kallad pulsoxymeter, innan barnet och mam-
man lamnar BB. Undersokningen sker utanpa huden
utan obehag for barnet och visar bland annat om det
finns skillnader i syresidttningsnivaer i olika delar av
kroppen, eller om syrsdttningen dr missténkt lag. Stora
skillnader i midtvardena kan vara tecken pa ett medfott
hjartfel, vilket i sa fall kan bekréftas vid noggrannare
undersokning med ultraljud.

Ett forskningsprojekt med pulsoximetri-screening av



alla nyfodda pa alla forlossningsavdelningar i Véstra Go-
talandsregionen har pagatt sedan 2004. Syftet ar att utvir-
dera hur manga fler barn med kritiska hjértfel som hittas
innan hemgéng om pulsoxymetritesten laggs till sedvanlig
klinisk undersokning i dagens sjukvard dar mor och barn
lamnar BB mycket tidigare dn fallet var for 10-15 ar sedan.
Data fran 39 000 screenade barn visar att enbart klinisk
undersokning hittar 72 procent av barnen med kritiska
(ductus-beroende) hjartfel, medan ett tilligg av pulsoxymetri-
screening gor att hela 87 procent hittas.

Ett annat sitt att tidigt upptacka medfodda hjértfel ar att
utoka de regelbundna ultraljudsundersdkningarna pa fostret
under den forsta halvan av graviditeten till att omfatta dven
sokning efter hjartmissbildningar. Forskning for att forfina
ultraljudsdiagnostik av hjartproblem hos foster pagar bade
i Stockholm och Goteborg. Det dr dock stora skillnader
mellan olika sjukvardsregioner nér det giller att erbjuda
gravida mammor ultraljudsundersékningar for diagnostik
av fostermissbildningar. I Sverige erbjuds denna screenings-
metod framfor allt i Stockholmsregionen, men i exempelvis
Storbritannien anvands metoden rutinmassigt.

Fostrets hjarta undersoks i dag vanligen kring 18:e veckan
i graviditeten, men det féorekommer redan studier som
forsoker lokalisera hjartfel hos 12-14 veckor gamla foster.
Ultraljudstekniken utvecklas stindigt mot &nnu béttre
bildkvalitet med dnnu battre upplosning pa skarmarna.
Det leder sannolikt till att undersékningar kommer att
kunna goras allt tidigare. Malet dr graviditetens sjunde eller
attonde vecka da fostrets hjarta ar fardigutvecklat.

Bland svenska forskningsprojekt som pagéar inom ultra-
ljudsdiagnostik pa fosters hjartan mérks férsok i Stockholm
att uppticka och bedoma hjartrytmrubbningar. Mélet ar
att upptéicka avvikelser i hjartslagen sa tidigt som mojligt.
Sarskilt intressant ar ett tillstand av langsamt fosterrytm,
kallat totalt block, som uppkommer till f61jd av att anti-
kroppar fran modern stor fosterhjartats arbete.

Ett forskningsprojekt i Goteborg handlar om tidig upp-
tackt av fortrangningar i aortaklaffen hos fostret. Det dr
sarskilt viktigt att hitta och f6lja upp en sadan missbildning
eftersom den i manga fall kan forvarras under graviditetens
slutskede sa att barnet kommer till viarlden med en under-
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Sjukvardens mojlighete alpa

barn med medfédda hjartfel ar mycket

storre i dag an for bara tio ar sedan.




utvecklad vinster kammare utan forméga att pumpa ut blod
i kroppen. Tillstandet kallas hypoplastiskt vanster-kammar-
syndrom.

Forskarna vill nu utveckla en rutin att med hjélp av ultra-
ljudsbilderna kunna férutséga vilka foster med aortaklaff-
fortrangning som riskerar att utveckla hypoplastiskt vianster-
kammarsyndrom vid fédseln. Om de lyckas kommer det att
finnas en rutin for att identifiera en riskgrupp i behov av
behandling.

Flera forskargrupper pa andra héll i virlden, till exempel
1 USA och Storbritannien, arbetar samtidigt med att utveckla
en behandling av dessa riskfoster med trang aortaklaff.

De hoppas forebygga att fostren fods med underutvecklad
vansterkammare genom att forsoka vidga fortrangningen
iaortaklaffen sa fort den upptécks. Forskarna experimen-
terar med en katetermetod baserad pa samma princip som
ballongvidgning av kranskirl hos vuxna. Ingreppen ligger
fortfarande pa forsoksstadiet, resultaten har dnnu inte
utvérderats.

Utveckling av hjartkirurgin

Forskning pagér ocksa nér det géller utvecklingen av de
kirurgiska ingrepp som maste goras for att dtgirda medfodda
hjartfel. Trenden &r att hjartkirurgerna lar sig att operera
allt mer komplicerade fall med allt battre resultat, &ven pa
lang sikt. Forbattring av de langsiktiga resultaten dr sarskilt
viktiga eftersom de avgor livskvaliteten for de hjdrtpatienter
som nar vuxen alder.

I ett sadant forskningsprojekt i Goteborg samarbetar
kirurger och barnkardiologer kring kartlaggningen av lang-
tidseffekterna av sa kallade switch-operationer. Ingreppet,
som kréver stor skicklighet, anvinds for att korrigera trans-
position, det vill siga det medfddda hjartfel diar kroppspuls-
adern och lungpulsadern har bytt plats och ar kopplade
till fel hjartkammare. Syrerikt blod pumpas tillbaka in i
lungorna, syrefattigt blod tillbaka ut i kroppen.

Vid operationen maste bland annat hjartats kranskérl
flyttas och det ar oundvikligt att skdra av vissa nerver som
gar till hjartat och de stora blodkirlen. Dessa skador kan
ge patienter en 6kad risk for plotsliga, ovintade rytmrubb-
ningar under de forsta tre manaderna efter operationen,

Hjirt-Lungfonden BARNHJARTAN 37



38 Hjart-Lungfonden BARNHJARTAN

men dven senare dn sd. Forskarna studerar nu i vilken man
komplikationerna beror pa att nerver skadas i samband
med ingreppet, och om de nerver som kommer till skada

pa grund av kirurgin véxer tillbaka in i hjartat igen. Studien
i Goteborg ger fortlopande data om hur switch-operationer
pa kort och lang sikt kan péaverka hjértats arbete. Uppfolj-
ningsstudier av patienter som genomgatt en switch-operation
har visat att hjartat hos nagra av dem inte fatt tillracklig
blodforsérjning under tungt arbete. Trots detta saknar de
varningssymptom frén hjartat, mojligen pa grund av att
hjartats kdnselnerver inte fungerar normalt efter denna
operation.Det dr alltsa extra viktigt att ta fram enkla diagnos-
metoder for att utviardera om de flyttade kranskérlen tillvixer
normalt under uppvaxten.

Kateterbehandlingar

Utveckling av kateterbehandlingar spelar en allt storre roll
i behandlingen av medfddda hjértfel. Vissa defekter som
tidigare oftast opererades, till exempel fortringda klaffar
mellan hdgerkammare och lungpulsadern och hél i skilje-
vaggen mellan hjirtats bada formak, kan numera i vissa fall
atgirdas via kateter. Medfodda hjértrytmrubbningar som
beror pa extrabanor mellan hjartats dvre och nedre halvor,
samt hjartrytmrubbningar som orsakas av olika typer av
medfodda hjartfel behandlas ocksa genom en kateterburen
metod kallad ablation. Ingreppet innebar att man med
hjilp av ultraljudsenergi i spetsen pa en kateter branner
bort 6verflodiga elektriska banor pa hjartmuskeln som
fororsakar hjartrytmrubbningarna.

Resultaten av sddana kateterablationer har hittills fungerat
bast pa patienter med sa kallat WPW-syndrom, vilket innebar
medfodda extra elektriska banor utanfor hjartats retled-
ningssystem. Effekten pa andra slags hjartrytmrubbningar
har varit sémre.

Forskarna hoppas dock att nya teknologier och en strikt
centralisering av arytmibehandlingarna inom sjukvéarden
kommer att ge battre behandlingsresultat framover. Vuxna
med svarbehandlade rytmrubbningar far redan nu ofta
implanterbara defibrillatorer eller sofistikerade pacemakers
som kan héva en hjartklappning (takykardi). Sadana appa-
rater anvands mer och mer och trenden kommer att fortsitta.



Samma sak géller anvindningen av kateterburna tekniker
vid enkla hjértfel.

Forskning om arftlighet

Langt QT-syndrom &r en drftlig hjartrytmrubbning som
orsakas av medfodda defekter pa molekylarniva i hjirtats
muskelceller. Sjukdomen kan ge sig till kinna redan i
tonaren och orsaka svimning och plotsligt hjartstopp

pa grund av kammarflimmer. I Sverige finns i dag inget
vardprogram for omhéndertagande av patienter med langt
QT-syndrom, men kliniska forskare gér nu framsteg i att
forbattra bade diagnostiken och behandlingsstrategierna.

Vid det nyinriattade Centrum for kardiovaskuldr genetik
pa Norrlands universitetssjukhus i Umea utfors familjeut-
redningar och genetisk analys av prov kopplade till patienter
med langt QT-syndrom. Man vet i dag att sjukdomen orsa-
kas av unika mutationer som féorekommer i arvsmassan hos
enskilda familjer. Arftligheten r autosomalt dominant,
vilket innebdr att en patients barn, syskon och forédldrar
16per 50 procents risk att ha samma mutation som patienten
och darmed riskerar att utveckla samma sjukdom. Muta-
tioner som orsakar langt QT-syndrom kan identifieras hos
70-80 procent av de familjer i vilka nagon medlem har fatt
diagnosen pa sjukdomen.

Vid den nystartade familjemottagningen i Umeé sam-
arbetar kardiologer, kliniska genetiker, biomedicinsk
analytiker, sjukskoterskor och kuratorer for att ge med-
lemmarna i riskfamiljer bésta tillgingliga diagnostik och
genetiska vagledning. I de fall det behdvs foljer man upp
radgivningen med rétt behandling och omhédndertagande.

Genmutationerna for langt QT-syndrom uppticktes
redan pa 1990-talet och kan i dag identifieras genom en
molekylargenetisk utredning. Varje person som utreds for
eventuell mutation erbjuds sadan utredning. I de fall som
den sokta mutationen kan identifieras i proven kan ovriga
familjemedlemmar erbjudas samma typ av testning. I utred-
ningen gors ett slakttrad omfattande minst tre generationer
i familjen och slaktmedlemmar fran 3-4 generationer kan
bjudas in till familjemottagningen. Det kan innebéra att
grupper pa upp till 15 personer tas emot samtidigt pa
mottagningen for utredning och information.
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Medicinsk behandling

Hypertrof kardiomyopati 4r en annan arftlig hjartsjukdom.
Den styrs av elva olika gener men ménga hundra varianter
ar beskrivna och allmén genetisk screening ér inte realistisk.
Daremot skulle sjukdomen kunna upptickas tidigt med
hjélp av genetisk screening i familjer dér den genetiska mu-
tationen redan &r identifierad. En sadan screening kan for
narvarande i Sverige enbart erbjudas for de tva vanligaste
generna som kan vara inblandade.

Déremot pagér forsok att hitta basta mojliga lakemedels-
behandling av de personer som man vet har sjukdomen. Ett
stort forskningsprojekt i Goteborg haller pé att undersdka
effekterna av att behandla hypertrof kardiomyopati mycket
tidigt, redan innan patienterna far symptom av sin sjukdom.
Man vet fréan tidigare studier att hga doser av mediciner av
typen betablockerare till barn som har svara symptom av
hypertrof kardiomyopati kan lindra symptomen och dess-
utom fa fortjockningen 1 hjartmuskelviggen att delvis ga
tillbaka. Betablockeraren blockerar namligen effekten av det
stresshormon som stimulerar muskelvaggens tillvaxt. Den
nya studien utvdrderar om tidig behandling hindrar utveck-
ling av svar fortjockning av hjartviaggen, och behaller en
battre och mer elastisk hjértfunktion.

Under de senaste tiotal aren har stora framsteg gjorts i
forsoken att klargéra den genetiska orsaken till medfodda
hjartmuskelsjukdomar. Manga nya fynd av mutationer i
olika gener har gjorts, sévil i Sverige som i andra lander, men
genfordndringarnas inverkan pa uppkomsten av nedsatt
hjartfunktion ar fortfarande oklar.

T ett forskningsprojekt i Stockholm insamlas genetisk
information fran en grupp barn med en typ av medfédd
hjartmuskelsjukdom (dilaterad kardiomyopati). Forskarna
forsoker hitta samband mellan mutationer som hittas i
patientproverna och den sjukdomsbild som framkommer
genom undersokningar av patienterna. Resultaten jaimfors
ocksa med data fran en nationell och tva internationella
databanker.

Register av vuxna
Forskning pa vuxna med medfodda hjartfel (GUCH-
patienter) dr en ganska ny specialitet inom vuxenkardiologin.



Forskarna undersoker en helt ny och starkt vixande patient-
grupp som kréver sarskilda kunskaper och avviagningar for
omhéndertagande och behandling.

Det finns numera ett nationellt register 6ver vuxna
med medfott hjartfel sammanstéllt av data fran GUCH-
motagningarna i Sverige.

Registrets syfte dr bland annat att forbattra varden for
GUCH-patienter oavsett var de bor i landet. GUCH-registret
ar ocksa en vardefull kunskapsbank for forskare i savél na-
tionella som internationella projekt. Dessutom kan registret
tjédna som stod vid framtagande av nationella riktlinjer for
omhindertagande och behandling av GUCH-patienter. @®

Nagra hjartsjukdomar, som langt
QT-syndrom dr drftliga. | dag vet
man att sjukdomen orsakas av
unika mutioner i arvsmassan hos
vissa familjer. Vid familjemot-
tagningen i Umea utreds familjer

med den aktuella genmutationen.
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Nar lillan kom till jorden,
det var 1maj nar goken gol,
sa mamma att det lyste

av vargront och av sol.

Alice Tegnér

Hjirt @® Lungfonden



Ordlista

Aortacoarctation — medfédd fortrangning i
kroppspulsadern

Aortaklaff — hjartklaffen mellan vinster kam-
mare och aorta

Atresi — blockering av blodets passage nagon-
stans i hjartat

AV-block — avsaknad av retledningskontakt
mellan formak och kammare

Blue baby — hjartmissbildningar dar blodet
inte blir tillrackligt syresatt och barnets hud
far en blaaktig ton

Dilaterad kardiomyopati — vidgad hjartkam-
mare med nedsatt pumpférmaga

Ductus — passage som férbinder stora och lilla
kretsloppet hos fostret och som sluts ett dygn
efter fodseln

Ekokardiografi — undersékning av hjartat med
hjalp av ultraljud

Endokardit — bakterieangrepp pa en hjirtklaff
GUCH - vuxna med medfott hjartfel
Hypertrof kardiomyopati — fértjockade mus-
kelvaggar i hjartrummen

Hypoplastisk vansterkammarhjirta — liten
viansterkammare i kombination med outveck-
lad aorta och blockerade aorta- och mitralis-
klaffar

Hoger-vanster shunt — blodet passerar fran
hoger hjarthalva rakt upp i kroppspulsadern
utan att passera lungorna

Langt QT-syndrom — érftlig hjarsjukdom som
leder till rytmstoérningar

Mitralisklaff — klaffen mellan vanster formak
och kammare

Pulmonalisklaff — klaffen mellan hoger kam-
mare och lungartiren

Septum — vdaggen mellan hjirthalvorna
Septumdefekt — hal i hjartskiljevaggen
Transposition — felkopplade karl kring hjartat
Trikuspidalisklaff — klaffen mellan héger for-
mak och kammare

Vinster-hoger shunt — blodet passerar fran
vanster hjarthalva direkt till hoger hjirthalva
utan att passera kroppens blodkarlssystem
Oppetstiende ductus arteriosus — nar ductus

inte slutit sig




Ordlista pa flikens insida
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