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Fetale Kardiologie -
Diagnostik, Beratung und Therapie

L. MlIczoch', V. Jowett?, |. Michel-Behnke', U. Salzer-Muhar'

Kurzfassung: Mit einer Inzidenz von 5-8/1000
Lebendgeborene sind angeborene Herzfehler
eine der hdufigsten angeborenen Fehlbildun-
gen. Bei einer Geburtenrate von weltweit rund
130 Millionen Kinder/Jahr kommen jahrlich
mehr als eine Million Kinder mit einer angebo-
renen Herzfehlbildung zur Welt. Fortschritte der
Diagnostik und der postnatalen Versorgung — ob
interventionell, chirurgisch oder intensivmedizi-
nisch — senkten in den vergangenen Jahren die
Mortalitat, aber auch die Morbiditat fir Kinder
mit einem angeborenen Herzfehler deutlich ab.
Parallel dazu ist die pranatale Diagnostik von an-
geborenen Herzfehlern ins Zentrum der Aufmerk-
samkeit gerlickt.

Einige komplexe kardiale Erkrankungen sind
aber immer noch mit einer hohen Morbiditdt und
Mortalitdt verbunden, vor allem wenn sie erst
spat postnatal erkannt werden. Obwohl die pra-
natale Diagnostik in den vergangenen 25 Jah-
ren deutliche Fortschritte gemacht hat, bleibt
eine betrdchtliche Anzahl der Herzfehler in der
Schwangerschaft unerkannt. Die pranatale Er-
kennungsrate liegt fiir viele angeborene Herz-
fehler < 50 %. Nicht alle kardialen Erkrankungen

prasentieren sich in der unmittelbaren postnata-
len Lebensphase, deshalb werden ca. 25 % aller
Neugeborenen mit einem schweren Herzfehler
undiagnostiziert nach der Geburt aus dem Kran-
kenhaus entlassen.

Ziel dieser Ubersichtsarbeit ist es, Einblick in
das Gebiet der fetalen Kardiologie zu ermdgli-
chen und einen Uberblick tiber aktuelle diagnos-
tische und therapeutische State-of-the-Art-Kon-
zepte zu geben.

Schliisselworter: Fetale Echokardiographie,
Screening, angeborene Herzfehler

Abstract: Fetal Cardiology. Cardiac malfor-
mations are common congenital abnormali-
ties. They occur in 5-8/1000 newborns. Given a
worldwide birthrate of around 130 million chil-
dren/year, more than one million each year are
born with a cardiac anomaly. The identification
and management of fetal cardiac anomalies has
been subject of high interest in the last years all
over the world leading to improvement in treat-
ment and early survival.

Some complex cardiac conditions however
are still associated with high morbidity and mor-
tality, especially if there is delay in postnatal
diagnosis. With the advent of tremendous im-
provement in prenatal ultrasound equipment and
knowledge of the natural history of congenital
heart disease, in parallel with improvements on
surgical skills in neonatal cardiac surgery, pre-
natal diagnosis of congenital heart disease has
become an important field in prenatal care. How-
ever, the overall antenatal detection rate is still
< 50% for most major congenital heart defects.
Not all forms of major CHD will be evident in the
immediate postnatal period or the early neona-
tal period. There are reports indicating that 25%
of neonates with a severe cardiac defect will be
discharged from hospital after birth without a di-
agnosis.

The aim of this paper is to provide insight into
the field of fetal cardiology and current diag-
nostic and therapeutic state of the art practice.
J Kardiol 2016; 23 (5-6): 128-35.

Key words: fetal echocardiography, screening,
congenital heart disease

B Einleitung

Angeborene Herzfehler (AHF) zdhlen mit einer Inzidenz von
5-8/1000 Lebendgeborenen zu den hiufigsten angeborenen
Fehlbildungen [1, 2]. Von weltweit jahrlich ungefihr 130 Mil-
lionen Neugeborenen werden eine Million mit einem AHF ge-
boren [3].

Die PAN- (Privalenz angeborener Herzfehler bei Neugebo-
renen-) Studie in Deutschland hat bundesweit ein postnatales
Register zur Erfassung von Herzfehlern erstellt. Die Ergebnis-
se aus dem ersten Jahr (2006-2007) ergaben 7245 Fille ge-
sammelte Fille, davon waren 60 % milde Herzfehler, 27 %
moderate Herzfehler und 12 % kritische Herzfehler [4].

In den vergangenen Jahrzehnten hat die neonatale, aber auch
die Langzeit-Uberlebensrate von Kindern mit einem AHF
deutlich zugenommen [5]. Ein Teil dieser positiven Entwick-
lung liegt in der friihzeitigen Diagnose von AHF mittels Echo-
kardiographie begriindet.
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In diesem Artikel soll eine Ubersicht iiber den Beitrag der
Prinataldiagnostik, insbesondere der ,fetalen Kardiologie®,
in der Diagnostik und Behandlung von AHF gegeben werden.

Die fetale Kardiologie als eigene Subspezialisierung inner-
halb der pédiatrischen Kardiologie wurde in den 1980er-Jah-
ren durch grundlegende Arbeiten von Lindsey Allan (London,
UK) [6], Jean Claude Fouron (Montreal, Kanada) [7] und
Norman Silverman (San Francisco, USA) [8] begriindet. In
Europa spiegelt sich diese Subspezialisierung in der Fetal
Working Group der AEPC (Association for European Pediat-
ric and Congenital Cardiology) wieder.

Das heutige Aufgabengebiet der fetalen Kardiologie um-

fasst:

— Screening auf AHF als Voraussetzung fiir Beratung und
Betreuung der Schwangeren und betroffenen Familien,

— Diagnose, Management und Therapie von fetalen Arrhyth-
mien,

— Management von intrauterinen Therapien und

— Diagnostik und Therapie bei fetalen Herzerkrankungen ex-
trakardialer Ursache.

Die Bewiltigung dieser Aufgabenstellung bedeutet verstind-
licherweise eine intensive interdisziplindre Zusammenarbeit
mit der Gynikologie, insbesondere den spezialisierten Pra-
natalmedizinzentren, der Radiodiagnostik, Einrichtungen zur
genetischen Diagnostik, Neonatologie, insbesondere Perina-
talzentren, der Psychologie, in weiterer Folge spezialisierten
pédiatrischen Zentren in Krankenhidusern, aber auch im am-
bulanten Bereich.

For personal use only. Not to be reproduced without permission of Krause & Pachernegg GmbH.
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Abbildung 1: Fetale Echokardiographie der 20. Schwangerschaftswoche (SSW): Dar-
stellung des abdominellen Situs. Der Magen liegt links, die Aorta links der Wirbel-
sdule und die untere Hohlvene (IVC) rechts der Wirbelséule. Der Fetus befindet sich in
einer zephalen Position (Kopf unten).

Abbildung 2: Fetale Echokardiographie der 19. SSW: Darstellung des Vierkammer-
blicks. Der Fetus befindet sich in einer zephalen Position (Kopf unten). LV: linker Ven-
trikel; RV: rechter Ventrikel, LA: linker Vorhof, RA: rechter Vorhof, WS: Wirbelsaule,
Ao: Aorta

Abbildung 3: Fetale Echokardiographie der 19. SSW: Darstellung des linksventriku-
léren Ausflusstraktes im 2D-Bild und Farbdoppler-Bild. Der Fetus befindet sich in einer
zephalen Position (Kopf unten). LV: linker Ventrikel, Ao: Aorta

Trotz aller Verbesserungen der Diagnostik liegt die fetale Er-
kennungsrate fiir die meisten kongenitalen Herzerkrankun-
gen international und national immer noch < 50 % [9-11] und
nicht alle AHF présentieren sich in der unmittelbar postnata-
len oder in der frithen neonatalen Periode. Weiterhin werden
Neugeborene mit schweren kongenitalen Herzerkrankungen
in bis zu 25 % ohne kardiale Diagnose aus dem Krankenhaus
entlassen [12, 13]. Neben einem Uberblick iiber das breite Ge-
biet der fetalen Kardiologie versuchen die Autoren insbeson-
dere auf Screening und Beratung in der Schwangerschaft, so-
wie auch auf die Betreuung von Feten mit AHF und angebore-
nen Rhythmusstorungen einzugehen.

Auf Diagnostik und Therapie der fetale Herzinsuffizenz wird
in dieser Arbeit nicht im Speziellen eingegangen. Thakur et
al. haben zu diesem Thema rezent eine gute Ubersichtsarbeit
publiziert [14].

B Untersuchung des fetalen Herzens

Fetale Herzfehler
Man unterscheidet eine fetale Echokardiographie (FE) zu
Screeningzwecken von einer detaillierten FE. Eine detaillierte

Abbildung 4: Fetale Echokardiographie der 19. SSW: Darstellung des rechtsventriku-
laren Ausflusstraktes im 2D-Bild und Farbdoppler-Bild. Der Fetus befindet sich in einer
zephalen Position (Kopf unten). RV: rechter Ventrikel, PA: Pulmonalarterie

Echokardiographie kann anhand der ISUOG- (International
Society of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology-) Guide-
lines [15] durchgefiihrt werden. Der optimale Zeitpunkt ist um
die 20. SSW.

Die echokardiographischen Schnitte der Screening-FE ermdog-
lichen dem Untersucher, die wichtigsten Herzfehler auszu-
schliefen. Hierzu erfolgt die Darstellung des abdominellen
Situs, des Vierkammerblickes, der Ausflusstrakte, des Dreige-
faBblicks und der Sagittalschnitte zur Beurteilung des Aorten-
und Duktusbogens. Die Untersuchung beginnt mit der ,,Orien-
tierung” des Untersuchers. Es ist essenziell, die Lage des Feten
zu dokumentieren, um daraufhin auch die Lagebeziehung von
Aorta und unterer Hohlvene im abdominellen Schnitt in Bezie-
hung zur Wirbelsédule zu dokumentieren (Abb. 1). Die nichste
Schnittebene ist ein transverser Schnitt quer durch den fetalen
Thorax. Hier kommt der Vierkammerblick mit Herzspitze nach
links zur Darstellung. Die Herzachse sollte in 45°-Winkel zu
liegen kommen (Abb. 2). Mittels dieses Schnittes kann man die
Vorhofe, die Ventrikel, das Ventrikelseptum, die atrioventriku-
laren Klappen (AV-Klappen) und auch die Lungenvenen beur-
teilen. In der Screening-FE muss der Farbdoppler nicht ange-
wendet werden, ist aber ein sehr hilfreiches Tool zur Beurtei-

J KARDIOL 2016; 23 (5-6) 129



Fetale Kardiologie

Abbildung 5: Fetale Echokar-
diographie der 18. SSW: Dar-
stellung des DreigefaBblicks.

.| PA: Pulmonalarterie, Ao: Aorta,
®8 SVC: obere Hohlvene/Trachea,
WS: Wirbelsaule

-

- S
Kon .

Abbildung 6: Fetale Echokardiographie der 20. SSW: Aortenbogen mit Abgang der
Kopf-HalsgefaRe, sagittale Schnittebene. Darstellung von der Wirbelsdule, Aortenbo-
gen, Kopf-Halsgefake, rechter Vorhof.
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Abbildung 7: Fetale Echokardiographie der 28. SSW: Darstellung des Vierkammer-
blicks. Hypoplastischer linker Ventrikel. LV: linker Ventrikel, RV: rechter Ventrikel, MV:
Mitralklappe, WS: Wirblesaule, Ao: Aorta

lung von Flussrichtungen und Klappeninsuffizienzen. Ein wei-
terer Schnitt in Richtung des fetalen Kopfes erlaubt die
Darstellung des linksventrikuldren Ausflusstraktes und der
Aorta, des dariiber kreuzenden rechtsventrikuldren Ausfluss-
trakts und der Pulmonalarterie mit Aufzweigung in die Sei-
tendste (Abb. 3, 4). Der Dreigefédfblick ist hilfreich zur Beur-
teilung der Lagebeziehung der Gefille im oberen Thorax zuei-
nander. Es sollte hier die Aorta das zentrale Gefil3 sein, umran-
det von der Pulmonalarterie, die in den Ductus arteriosus
iibergeht, und der superioren Vena cava auf der anderen Seite.
Ein weiterer Schwenk in Richtung Mediastinum ermdglicht
dem Untersucher, die Lagebeziehung des Aortenbogens zur
Wirbelsdule darzustellen und damit die Diagnose eines links-
oder rechtsldufigen Aortenbogens zu stellen (Abb. 5). Die Sa-
gittalschnitte geben Aufschluss tiber den Aorten- und den Duk-
tusbogen sowie iiber eine Miindung der inferioren Vena cava
und der superioren Vena cava in den rechten Vorhof. Trotz die-
ses wichtigen Schnittes ist die Diagnose einer Aortenisth-
musstenose nicht immer allein daraus moglich (Abb. 6).

Der Vierkammerblick alleine kann bereits einen betrichtli-

chen Teil der Herzfehler ausschlieBen (Tab. 1). Ein Beispiel
eines pathologischen Vierkammerblickes zeigt Abbildung 7.

130 JKARDIOL 2016; 23 (5-6)

Abbildung 8: Fetale Echokardiographie der 18. SSW: Darstellung des parallelen
Ursprungs der groRen Arterien. Transpostition der groBen GefaRe (TGA), sagittaler
Schnitt. Die Aorta entspringt aus dem anterior gelegenen rechten Ventrikel, die Pul-
monalarterie aus dem posterior gelegenen linken Ventrikel.

Aber es gibt auch Herzfehler, die einen normalen Vierkam-
merblick aufweisen und deren Pathologie nur durch Darstel-
lung der grofien Gefille diagnostiziert werden kann (Tab. 2).
Ein Beispiel fiir abnorme Gefédle bei einem normalen Vier-
kammerblick zeigt Abbildung 8.

Die detaillierte FE beinhaltet zusitzlich die Anwendung von
2D-Doppler und Farbdoppler, die Evaluierung der kardialen
Biometrie und die Erfassung der kardialen Funktion. Letzteres
ist auch bei extrakardialen Erkrankungen, die eine Beeintrich-
tigung der Herzfunktion bewirken konnen, von Bedeutung.

Fetale Rhythmusstorungen

Durch die Verbesserung der fetalen Ultraschallgerite konn-
te auch die Diagnose von fetalen Rhythmusstorungen ermog-
licht und verbessert werden. Arrhythmien des Feten werden
hdufig diagnostiziert. Eine Differenzierung und Spezifizie-
rung der Rhythmusstorung ist essenziell fiir das Outcome. Fe-
tale Bradykardien und Tachykardien sind mit einer erhohten
Morbiditit und Mortalitét verbunden.

Am héaufigsten handelt es sich um harmlose Extrasysto-
len. Die fetale Herzfrequenz hingt vom Gestationsalter ab
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Tabelle 1: Darstellung von Herzfehlern aus dem Vierkam-
merblick. Mod. nach [25].

Tabelle 2: Darstellung von Herzfehlern: Normaler Vierkam-
merblick, Einstellung der Ausflusstrakte nétig. Mod. nach [25].

— Hypoplastisches Linksherzsyndrom
— Ebsteins Anomalie

— Kardiomyopathie

— Kritische Pulmonalstenose

— Trikuspidalatresie

— Kritische Aortenstenose

— AV-Kanal

— Double-Inlet-Ventrikel

— Kongenital korrigierte Transposition
— Kardiale Tumoren

— Arrhythmien

(bis zu 180/min in der 10. SSW, bis zu 120-160/min ab der
14. SSW). Eine Bradykardie definiert sich als persistierende
Herzfrequenz unter 100/min, eine Tachykardie als persistie-
rende Herzfrequenz iiber 180/min.

Als diagnostisches Mittel dienen M-Mode-Echokardiogra-
phie, Doppler-Echokardiographie, Tissue-Doppler-Imaging,
fetale Elektrokardiographie und fetale Magnetographie, wo-
bei letztere drei in den meisten Zentren nicht in der tdglichen
Praxis angewandt werden.

M-Mode-Echokardiographie
Ermoglicht durch Platzierung des Cursors sowohl durch die

atriale als auch die ventrikuldire Wand eine zeitgleiche Dar-
stellung der Vorhof- und Ventrikelkontraktionen.

Doppler-Echokardiographie
Erlaubt mittels PW-Doppler

1.) die zeitgleiche Untersuchung von linksventrikuldrem Ein-
strom iiber die Mitralklappe und Ausstrom iiber die Aorten-
klappe,

2.) die Erfassung des Flows und der Geschwindigkeit in der
oberen Hohlvene und Aorta simultan oder

3.) die zeitgleiche Darstellung der Dopplerfliisse in der Pul-
monalarterie und Pulmonalvene und damit Darstellung der
Vorhofkontraktion und Ventrikelkontraktion.

Tissue-Doppler-Imaging

Eine Ultraschalltechnik, die eine direkte Analyse der segmen-
talen Wandbewegung (Myocardial velocities) in jeder Region
des fetalen Herzens wihrend eines Herzzyklus erlaubt [16].
Diese Methode wird primér zur Bestimmung der kardialen
Funktion angewandt. Auch eine Rhythmusdiagnostik ist da-
mit moglich [17].

Fetale Elektrokardiographie

Ermoglicht die Ableitung des fetalen elektrischen Signals liber
das maternale Abdomen [18]. Diese bereits seit Jahren beste-
hende Technik wird aufgrund diverser technischer Schwierig-
keiten noch nicht in der tidgliche Praxis angewandt.

Fetale Magnetographie
Nimmt das Magnetfeld auf, welches durch die elektrische Ak-

tivitit des fetalen Herzens entsteht und stellt diese in Wellen-
form dar, die dem postnatalen Elektrokardiogramm (EKG)
sehr dhnlich sind [19-22]. Aufgrund des hochspezialisier-

— Transposition groRer Gefalle

— Fallot-Tetralogie

— Truncus arteriosus communis

— Pulmonalatresie mit intaktem Ventrikelseptum
— Double-Outlet-Right-Ventricle (DORV)

ten Equipments wird diese Technik nur in ganz ausgewihlten
Zentren ausgeiibt.

B Kann man alle Herzfehler vor der Geburt
feststellen?

Prinzipiell ist es moglich, die Diagnose aller schweren AHF
vor der Geburt zu stellen — ausgenommen natiirlich die Herz-
fehler, die sich erst nach der Geburt durch Persistenz physio-
logischer fetaler Shuntverbindungen prisentieren, wie offenes
Foramen ovale und der offene Ductus arteriosus. Diese Shunt-
Verbindungen verschlielen sich iiblicherweise in den ersten
Lebenstagen bis Wochen. Andererseits hat ein pramaturer (in-
trauteriner) Verschluss dieser fiir die fetale Zirkulation essen-
ziellen Verbindungen Krankheitswert und ist mit einer erhoh-
ten Morbiditidt und Mortalitédt verbunden.

Andere angeborene Herzerkrankungen, wie z. B. milde For-
men von Stenosen der Aorten- und Pulmonalklappe, konnen
eine Progression (Progredienz) wihrend der Schwangerschaft
aufweisen und sind deshalb zu den ausgewihlten Screening-
zeitpunkten in ihrem Ausmall und Schweregrad noch nicht
abzuschitzen bzw. manifestieren ihren endgiiltigen Schwere-
grad erst im Verlauf der Schwangerschaft oder auch erst nach
der Geburt. Gleiches gilt fiir eine Aortenisthmusstenose, deren
fetale Diagnosestellung eine grole Herausforderung darstellt
und nicht immer mit endgiiltiger Sicherheit erfolgen kann.
Eine Aortenisthmusstenose, die zundchst nicht Ductus-abhiin-
gig ist, kann sich erst nach der Geburt mit Verschluss des Duc-
tus arteriosus Botalli und Konstriktion des Isthmus ausbilden.

B Wen, wann und warum sollen wir auf
das Vorliegen von pranatalen Herzer-
krankungen untersuchen?

Wen?

Ein aktuell erschienenes ,,Consensus Paper” der ,,Fetal Wor-
king Group, American Heart Association” gibt eine Zusam-
menfassung der wichtigsten Indikationen fiir ein fetales Scree-
ning, sowie eine klare Risikostratifizierung beziiglich einer fe-
talen Herzerkrankung (Tab. 3) in bestimmten Patientengrup-
pen [23]. Diese familidren und fetalen Risikofaktoren stellen
darausfolgend eine Indikation fiir eine ,,detaillierte* prénata-
le Echokardiographie dar. Statistisch betrachtet werden aller-
dings die meisten AHF auflerhalb dieser ,high risk popula-
tion* in der sogenannten ,,low risk population* gefunden [23].

Wann?

Eine transvaginale Untersuchung eines geiibten Untersuchers
vor der 14. SSW oder eine ,,Friihechokardiographie® zwi-
schen der 14. und 16. SSW konnen wichtige Informationen
des fetalen Herzens liefern.

J KARDIOL 2016; 23 (5-6) 131
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Tabelle 3: Schwangerschaften mit erhéhtem Risiko flr
eine Herzerkrankung. Risikostratifizierung nach [23].

Risikoklasse 1: Eine detaillierte FE sollte durchgefiihrt werden

Positive Familienanamnese einer erstgradigen Verwandtschaft

— Mutter 3-7 %

— Vater 2-3 %

— Geschwister 3%
(wenn mehr als ein Kind betroffen ist: 10-50 %)

Verdacht auf eine Herzerkrankung > 40 %

Verdacht auf eine Rhythmusstoérung

— Bradykardie 50-55 %

— Tachykardie 1 %

Vorliegen einer extrakardialen Fehlbildung 20-45 %

Vorliegen einer chromosomalen Aberration 90 %

Mutterliche Erkrankung

— Diabetes mellitus Typ 1 3-5 %

— Phenylketonurie 12-14 %

Erhéhte Nackenfaltenmessung (NT) im 1. Trimenon

> 3,5 mm 6 %

> 6 mm 24 %

> 8,5 mm > 60 %

Autoimmunerkrankungen mit positiven 14-25 %

anti-Ro-Antikorpern (SLE, Sjorgen) mit

einem bereits betroffenen Kind

Medikamente: Nicht-steroidale Anti- 5-50 %

rheumatika (NSAID) im 3. Trimenon

Anwendung von Retinoid-Saure in der 8-20 %

Schwangerschaft

Monochoriale Zwillingsschwangerschaft 2-10 %

Mdtterliche Infektionen in der Schwangerschaft

— Rételn 1-2 %

Hydrops fetalis 5-35 %

Risikoklasse 2a: Eine detaillierte FE ware verniinftig/ange-
messen

Autoimmunerkrankung mit positiven 1-5 %
anti-Ro-Antikérpern (SLE, Sjérgen)

NSAID, Chemotherapie, ACE-Hemmer 1-3 %
in der Schwangerschaft

Fetale Extrasystolen mit Arrhythmie 2%
Fertilitatsmedizin 1-3 %

Risikoklasse 2b: Eine detaillierte FE kann angedacht werden

Herzfehler in der Verwandtschaft 2. Grades

Carbamazepin, Lithium, Paroxetin in der 1-2 %
Schwangerschaft
Auffalligkeiten der Plazenta, des Nabel- 3-4 %

schnuransatzes

Risikoklasse 3: Eine detaillierte FE bringt keinen Nutzen und
kein Risiko

Marcoumar in der Schwangerschaft

Alle anderen Antidepressiva

Gestationsdiabetes mellitus mit einem HbA1c <6 %

132 JKARDIOL 2016; 23 (5-6)

Ab der 16. SSW ist eine fetale Echokardiographie (FE) mit
verldsslicher Darstellung und Dokumentation der wichtigsten
kardialen Strukturen, konkret aller vier Herzkammern, und
der korrekte Ursprung der sich iiberkreuzenden grofen Ge-
fale moglich. Strukturen wie das Ventrikelseptum oder die
Lungenvenen lassen sich in der 16. SSW zwar grob beurtei-
len, aber kleine Ventrikelseptumdefekte und Fehlmiindungen
der Lungenvenen konnen zu diesem Zeitpunkt noch iiberse-
hen werden.

Jeder ,friihen Echokardiographie” muss daher eine Kont-
rolle ab der 20. SSW folgen [24]. Ab der 20. SSW sollte es
auch verlisslich moglich sein, zumindest zwei Lungenvenen-
einmiindungen in den linken Vorhof zu erkennen. Natiirlich
beeinflussen auch miitterliche und kindliche Faktoren (z. B.
miitterlicher Habitus, kindliche Lage, Fruchtwasser) die Aus-
sagekraft der frithen Echokardiographie. In den meisten Fil-
len aber erlaubt die neueste Ultraschall-Technologie weitaus
mehr, also auch komplexere Morphologien friihzeitig darzu-
stellen.

In Osterreich wird zwischen der 20. und 24. SSW das soge-
nannte ,,Organscreening” angeboten. Dies ist eine freiwilli-
ge (nicht als Pflichtuntersuchung im Mutter-Kind-Pass ver-
merkte) Untersuchung der Schwangeren durch die Gynékolo-
gie. Uber die Moglichkeit dieser Untersuchung wird bei Mut-
ter-Kind-Pass-Untersuchungen aufgeklirt. Die Detektionsrate
von Herzfehlern im Zuge dieser Untersuchung ist in spezia-
lisierten Tertidrzentren und spezialisierten Einrichtungen fiir
Prinataldiagnostik deutlich hoher als in kleineren Einrichtun-
gen und weniger spezialisierten Zentren.

Warum?

Ein Hauptziel der fetalen Kardiologie ist es, sogenannte kri-
tische Herzfehler zu erfassen, die eine Betreuung unmittelbar
nach der Geburt bendtigen. Kritisch bedeutet die Notwendig-
keit der Aufrechterhaltung der fetalen Zirkulation (Offenhal-
ten des Ductus arteriosus Botalli und ausreichende Offnung
des Foramen ovale) unmittelbar nach der Geburt und sofort
einzuleitende medizinische Versorgung. Ein postnatales Of-
fenhalten des Ductus arteriosus Botalli ist mittels intraveno-
ser Prostaglandin-Gabe mdglich. Eine Eroffnung des Foramen
ovale erfolgt postnatal mittels einer Ballonerdffnung des Vor-
hofseptums (Rashkind-Prozedur).

Eine postnatale Diagnose eines kritischen Herzfehlers hat
hierbei meist schwerwiegende Konsequenzen. Ein Kind mit
einem nicht diagnostizierten, duktusabhingigen Herzfehler
z. B. einer Transposition der grof3en Gefifle (TGA) prisentiert
sich nach Duktusverschluss und/oder zusétzlich mit restrikti-
vem Vorhofseptum mit schwerer Zyanose.

Bei rechtzeitiger Behandlung impliziert ein kritischer Herz-
fehler daher nicht per se ein schlechtes postnatales Out-
come. Wenn ein Neugeborenes mit TGA nach der Geburt
mit Prostaglandin versorgt wird und — falls notwendig — eine
Rashkind-Prozedur durchgefiihrt wird, hat es nach der arteri-
ellen Switch-Operation ein ausgezeichnetes Outcome.

Die Versorgung des Neugeborenen mit kritischem Herzfehler
erfolgt zumeist unmittelbar postpartal, eine Intervention (Ope-
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ration oder Herzkatheter) wird innerhalb der ersten Lebenstage
durchgefiihrt. Daher wird nach fetaler Diagnosestellung eines
kritischen AHF den Familien die Geburt in einem Zentrum
bzw. ein Antenataltransport in ein Tertidrzentrum angeraten.

Ein weiterer wesentlicher positiver Aspekt der prinatalen Dia-
gnose von AHF ist die Vorbereitung der Familie auf die Zeit
nach der Geburt. Der Verdacht einer intrauterinen Herzerkran-
kung 16st viele Angste und Sorgen in den betroffenen Famili-
en aus. Besonders betroffen sind Familien, die bereits ein
Kind mit einer Herzerkrankung geboren haben oder aus einer
der besonderen Risikogruppen kommen. Das Wiederholungs-
risiko bei einem betroffenen Kind liegt bei ungefihr 3 % [23].
Eine detaillierte FE kann Sicherheit bringen und Sorgen auflo-
sen, ohne dass natiirlich dadurch das Outcome per se beein-
flusst wird.

® Hat Screening einen Einfluss auf das
Outcome?

Ob Screening einen Unterschied im Uberleben bedeutet, d. h.
ob es einen entscheidenden Uberlebensvorteil bringt, wenn
die Herzerkrankung prinatal statt postnatal diagnostiziert
wird, ldsst sich anhand der derzeitigen Studienlage nicht aus-
reichend beweisen. Einerseits sind in der Gesamt-Population
der Kinder mit prénatal festgestellten Herzfehlern auch die-
jenigen enthalten, die einen intrauterinen Tod erleiden oder
die Schwangerschaft nach Beratung beendet wird, wenn z. B.
keine Behandlungsoption nach der Geburt angeboten werden
kann. Andererseits erhalten Kinder, bei denen nach der Ge-
burt keine kritische Kreislaufsituation besteht, die Diagnose
manchmal auch erst jenseits der Neonatalperiode [25].

Fiir duktusabhéngige Vitien (hypoplastisches Linksherz, hypo-
plastisches Rechtsherz, TGA, Pulmonalatresie, Aortenisth-
musstenose, ...) und auch fiir Rhythmusstorungen, die intra-
uterin therapiert werden konnen, haben éltere Studien einen
Uberlebensvorteil bei prinataler Diagnose gezeigt [26-32].
Rezente Studien konnten zeigen, dass durch die prinatale
Diagnose des AHF sekundire Organschiddigungen und damit
Morbiditidt vermieden werden kann und eine deutlich besse-
re prioperative Konstitution der Patienten zu erzielen ist [33,
34]. Bei einigen ausgewéhlten Herzerkrankungen und Rhyth-
musstorungen kann auch eine intrauterine Therapieoption an-
geboten, und damit das Uberleben beeinflusst werden.

B Fetale Kardiologie in Europa

England

Risikopatienten werden im Rahmen des Erstkontaktes mit
dem betreuenden Spital erfasst und an Einrichtungen mit ei-
ner fetalen kardiologischen Ambulanz zugewiesen. Um ein
gutes flichendeckendes Screening der ,Low risk“-Popula-
tion zu ermdglichen, hat das Royal College of Obstetrics and
Gynaecology und NICE (National Institute for Health and
Care Excellence) Guidelines vorgegeben, die eine Darstellung
des Vierkammerblickes und der groflen Gefifle im Rahmen
des Organscreenings (SSW 1840 bis 21+6) in allen Institutio-
nen beinhalten [35, 36]. Rezent wurde dies durch die NHS-
FASP-Guidelines (Fetal Anomaly Screening Programm) fiir
England noch einmal unterstrichen [37]. RegelmiBige Uber-

priifungen der Untersuchungen mittels AUDIT ermoglichen
es, die eigenen Leistungen der Spitéler zu iiberpriifen und
mit anderen Zentren zu vergleichen. Diese Daten werden
von NICOR (National Institute for Cardiovascular Outcomes
Research) flichendeckend fiir GroBbritannien und Irland er-
fasst und veroffentlicht [38].

Polen

Im Jahr 2004 wurde eine Initiative zur Verbesserung der pré-
natalen Diagnostik von Herzfehlern in Polen durch das polni-
sche Gesundheitsministerium ins Leben gerufen: ,,The Natio-
nal Registry for Fetal Cardiac Pathology® (www.orpkp.pl).
Durch eine internetbasierte Dateneingabe konnten nationale
Daten gesammelt und ausgewertet werden. Das Register hat
mit einer Erkennungsrate von 10 % begonnen. Neben epide-
miologischen Daten wurden auch Bilder an eine zentrale Stel-
le versandt, damit konnte die diagnostische Genauigkeit in
den Jahren 2004-2009 deutlich verbessert werden [39].

Andere Linder wie Schweden [40], Italien [41] und Norwe-
gen [42] haben ihre Daten veroffentlicht und dhnliche Ergeb-
nisse und Verbesserungen erzielen konnen. Eine 2015 pub-
lizierte Studie aus Holland zeigt eine prinatale Detektions-
rate nach Einfiihrung eines flachendeckenden Screening-Pro-
gramms im Jahr 2007 von knapp 60 % [43].

Ein europaweites Register zur Erfassung von angeborenen
Fehlbildungen wurde mit der EUROCAT-Datenbank geschaf-
fen. 29 europdische Register aus 16 Lindern haben in den Jah-
ren 2000-2005 Daten zur Privalenz und perinatalen Mortali-
tit von angeborenen Herzfehlern in die EUROCAT-Daten-
bank eingegeben. Die vorhandenen Daten zeigen, dass in den
erfassten 16 Lindern 36.000 Neugeborene (pro Jahr) mit ei-
nem angeborenen Herzfehler zur Welt kommen. 3000 Feten
mit der Diagnose eines AHF versterben durch einen Schwan-
gerschaftsabbruch, spét intrauterin oder in der friithen neonata-
len Periode [44].

® Aktueller Status in Osterreich

Untersuchungen des fetalen Herzens werden in Osterreich
seit 25 Jahren durchgefiihrt. In spezialisierten Tertidrzentren
konnte parallel mit Verbesserung der Ultraschallgerite die
Diagnosesicherheit erhtht werden. Die Detektionsrate in
Tertisirzentren in Osterreich ist bereits vergleichbar mit der
internationaler Tertidrzentren (25 % in allgemeinen, 50-70 %
in spezialisierten Zentren). Uber die aktuellen Detektionsraten
der einzelnen Zentren gibt es keine publizierten Zahlen. Die
Steiermark hat als einziges Land durch viel personlichen Ein-
satz von Univ.-Prof. Dr. Martin Héusler ein Fehlbildungsre-
gister aufgebaut. Die erfassten Herzfehler wurden im Rahmen
der EUROCAT-Studie veroffentlicht [44].

Die OGUM (Osterreichische Gesellschaft fiir Ultraschall in
der Medizin) bietet regelméBig Fortbildungskurse in fetaler
Echokardiographie an. Diese Kurse haben zu einer wesent-
lichen Verbesserung der Erkennungsrate von angeborenen
Herzfehlern (AHF) in Osterreich beigetragen.

Um die Liicke der nicht erkannten Herzfehler zu schliefen,
hat sich als zusitzliches postpartales Hilfsmittel das Puls-
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oxymetriescreening der Neugeborenen vor Entlassung be-
wihrt. Hiermit konnen zyanotische Herzfehler durch Messen
der Sauerstoffsittigung diagnostiziert werden [45]. Die Ar-
beitsgruppe fiir Pidiatrische Kardiologie in Osterreich hat
eine dahingehende Empfehlung erarbeitet [46], in der die Sét-
tigungsmessung am 2. Lebenstag an der unteren Extremitit
empfohlen wird.

B Was geschieht nach der Diagnose?

Nach der Diagnosestellung werden weitere Untersuchungen
zur Diagnostik von extrakardialen Fehlbildungen angeboten:
Genaue Ultraschalluntersuchung aller Organe, chromosoma-
le (genetische) Abkldrung des Feten mittels Fruchtwasser-
untersuchung, Chorionzottenbiopsie oder fetale DNA-Unter-
suchung aus dem miitterlichen Blut und in manchen Zentren
eine fetale MRT-Untersuchung. Bestimmte, typische Herz-
fehlbildungen sind hinweisend fiir zu erwartende, assoziierte
extrakardiale Fehlbildungen und bringen den Verdacht auf ge-
netische Syndrome und Chromosomenerkrankungen auf [47].
Diese zusitzlichen Fehlbildungen oder komplexeren Diagno-
sen haben oft einen Einfluss auf den Entscheidungsprozess
der Eltern und den weiteren Schwangerschaftsverlauf [48].

Neben der Abkliarung der Organdiagnostik ist es fiir Eltern es-
senziell, einen Einblick in einen moglichen Lebensplan ihres
ungeborenen Kindes zu erhalten. Fragen wie: Gibt es Chan-
ce auf Heilung? Wie ist die Lebenserwartung meines Kindes?
Wie oft miissen wir im Spital sein? Wie beeinflusst die Er-
krankung meine restliche Familie? Wird mein néchstes Kind
auch diese Erkrankung haben? werden oftmals wiederholt ge-
stellt. Durch die prinatale Diagnose erhalten Eltern neben al-
len Informationen die Moglichkeit, sich mit der Erkrankung
des Kindes auseinanderzusetzen und ihre Optionen abzuwé-
gen. Eine hilfreiche Klassifizierung fiir die Erlduterung der
Schweregrade der AHF haben Rychik et al. rezent publiziert
[49]. Sie ermdglicht dem betreuenden Arzt, die Erkrankung
des Feten in eine Risikoklassifizierung einzuordnen und damit
den Familien verstindlicher zu machen.

Schwangerschaftsbeendigungen sind in Osterreich innerhalb
der ersten drei Monate nach Beginn der Schwangerschaft straf-
frei. Wenn die Diagnose einer schweren komplexen kardialen
Erkrankung des Feten erst danach gestellt wird, besteht die
Moglichkeit der Besprechung des Falles in einer Ethikkom-
mission, die aus multiprofessionellem medizinischen Personal
zusammengesetzt ist (Indikationslosung nach §97 StGB) [50].
Wesentlich ist hier, dass genaue Diagnosen der kardialen und
extrakardialen Fehlbildungen vorliegen. Wenn ein Schwanger-
schaftsabbruch in Erwidgung gezogen wurde, aber letztend-
lich keine Option fiir die Familie darstellte, kann bei einzel-
nen sehr schweren Herzfehlern den Eltern auch die Moglich-
keit eines ,,comfort care” nach der Geburt angeboten werden.
Dies erlaubt den Eltern, sich in Ruhe von ihrem Kind nach der
Geburt zu verabschieden.

B Therapeutische Optionen wahrend der
Schwangerschaft

Neben der Verbesserung der diagnostischen Modalititen ist es
auch moglich, den Feten als Patient zu therapieren. Derzeitige
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Moglichkeiten erstrecken sich von maternaler Verabreichung
von Medikamenten, die transplazentar zum Fetus gelangen,
bis zu minimal-invasiven fetoskopischen Eingriffen am Feten.

Rhythmusstérungen

Bradykardien

Sinusbradykardie oder blockierte atriale Extrasystolen beno-
tigen in den meisten Fillen keine Therapie. Ein fetaler AV-
Block kann im Rahmen eines AHF (z. B. Isomeriesyndrom)
entstehen, durch miitterliche Antikorper verursacht werden
oder idiopathisch auftreten. Die Behandlung der fetalen Bra-
dykardie hingt von der Ursache der Bradykardie, der ventri-
kuldren Herzfrequenz und dem Vorhandensein von Herzinsuf-
fizienzzeichen (z. B. Hydrops) ab. Beta-Sympathomimetika
stellen eine in Studien gepriifte therapeutische Option fiir
die Behandlung des fetalen AV-Blocks mit einer Ventrikel-
frequenz < 55/min (egal welchen Ursprungs) dar [51]. Diese
Medikation kann auch bei Feten mit einer hoheren Ventrikel-
frequenz und dem Vorhandensein einer Herzerkrankung mit
Herzinsuffizienzzeichen angewandt werden [23].

Die Therapie des fetalen AV-Blocks, verursacht durch mater-
nale Antikorper (anti-Ro- und anti-La-Antikorper) im Rah-
men einer maternalen Autoimmunerkrankung, ist kontrovers
in der Literatur diskutiert [52, 53]. Als Therapieoptionen ste-
hen Steroide (Dexamethason) und Immunglobuline zur Verfii-
gung. Als therapeutische Wirkung der Steroide wird die trans-
plazentare antientziindliche Wirkung vermutet.

Tachykardien
Fetale Tachyarrhythmien konnen in unterschiedlicher Auspré-

gung auftreten. Die hiufigsten sind Sinustachykardien, supra-
ventrikuldre Tachykardien, Vorhofflattern, ventrikulédre Tachy-
kardien und Vorhofflimmern.

Eine Therapieentscheidung bei fetaler Tachykardie hingt un-
ter anderem von der Art der Rhythmusstérung, vom Vorhan-
densein einer Herzinsuffizienz mit Hydrops und dem Gesta-
tionsalter des Kindes ab. Prinzipiell gilt, dass eine fetale anti-
arrhythmische Therapie fiir alle Feten mit anhaltender Tachy-
kardie mit/ohne Hydropszeichen oder fiir intermittierende
Tachykardien mit einer kardialen Dysfunktion oder Hydrops
empfohlen wird [23]. Nahe dem Geburtstermin ist eine Ge-
burt (Beendigung der Schwangerschaft) einer Therapie vor-
zuziehen.

Aktuelle Therapieempfehlungen fiir Rhythmusstérungen fin-
den sich im Konsensuspapier der American Heart Association
[23].

Fetale Katheterinterventionen
Diese neue Therapieform wird in ganz ausgewihlten Indikatio-
nen in hochspezialisierten Zentren angeboten [54—57].

Weiterhin gilt, dass der GroBteil der Herzfehler intrauterin
keiner Behandlung bedarf. Die Moglichkeit dieser Behand-
lung fokussiert sich auf Herzfehler, die eine Progression in
utero durchmachen (z. B. Aortenstenose bei beginnendem hy-
poplastischen Linksherzsyndrom) oder ein hohes Risiko fiir
einen intrauterinen Tod besteht (z. B. restriktives Vorhofsep-
tum bei hypoplastischem Linksherzsyndrom).
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B Zusammenfassung

Die prinatale Diagnose von Herzfehlern hat sich in den vergan-
genen Jahrzehnten deutlich verbessert. Um diesen Trend auf-
rechtzuerhalten, muss weiterhin intensives Training erfolgen,
um die diagnostischen Fertigkeiten der Untersucher und damit
die Erkennungsrate in Osterreich noch weiter zu verbessern.

B Interessenkonflikt

Die Autoren geben an, dass kein Interessenkonflikt besteht.

¥ Fragen zum Text

Wie hiufig sind angeborene Herzfehler?
Was ist ein kritischer Herzfehler?
3. Welche Herzfehler kann man alleine mit dem Vierkam-

merblick darstellen?
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Richtige Antworten:

1.) Mit einer Inzidenz von 5-8/1000 Lebendgeborenen zdhlen angeborene Herzfehler (AHF) zu den hiufigsten angeborenen
Fehlbildungen.

2.) Kiritisch bedeutet die Notwendigkeit der Aufrechterhaltung der fetalen Zirkulation unmittelbar nach der Geburt und sofort
eingeleitete medizinische Versorgung im Team.

3.) —Hypoplastisches Linksherzsyndrom; — Ebsteins Anomalie; — Kardiomyopathie; — Kritische Pulmonalstenose; — Trikuspidal-
atresie; — Kritische Aortenstenose; — AV-Kanal; — Double Inlet-Ventrikel; — Kongenital korrigierte Transposition; — Kardia-
le Tumoren; — Arrhythmien
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