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Kongenitale Herzfehler (CHD) haben eine Inzidenz von 6 bis 8 pro 1000 Lebendgeborenen und
gehoren damit zu den haufigsten Fehlbildungen . Ungefahr 17% aller CHD sind zyanotische CHD,
9% linksobstruktive Malformationen, 57% CHD mit links-rechts Shunt, und 17% sind andere CHD.
Ventrikelseptumdefekte sind die haufigsten CHD und stellen etwa 40% aller CHD dar “.

Die Diagnose eines CHD ist nicht nur epidemiologisch wichtig, sie erlaubt auch eine rechtzeitige
Behandlung und/oder Uberwachung. Bei duktusabhéngigen CHD ist eine frilhe Diagnose, namlich vor
dem Verschluss des Ductus arteriosus, von grosser Bedeutung. Bei diesen Neugeborenen kann eine
verspatete Diagnose zu einer erhdhten Morbiditat und sogar zum Tod fiihren °. Jedoch ist die
Frihdiagnose von CHD im Neugeborenenalter schwierig. Nach Angaben der Literatur erlaubt die
pranatale Diagnose die Erfassung von nur circa 25% aller CHD 2. Eine kiirzlich durchgefiihrte Studie,
die FETCH-Studie, bestatigt diese Resultate und meldet eine Inzidenz pranataler Diagnosen in der
Schweiz von 23% °. Die postnatale Diagnose in den ersten Lebenstagen beruht auf der klinischen
Untersuchung und erlaubt gemass Literatur nur bei etwas 50 bis 75% der Kinder die Erfassung eines
Herzfehlers vor Entlassung vom Wochenbett """, Das Herzgerausch in den ersten Lebenstagen ist ein
schlechter Indikator eines kardialen Defektes. Zusatzlich gibt es keine gute Korrelation zwischen dem

klinischen Befund und dem Schweregrad eines CHD '3,

Die bekanntesten diagnostischen Moglichkeiten sind die klinische Untersuchung, das Réntgenbild
(Rx), das Elektrokardiogramm (EKG) und die Echokardiographie. Eine kirzlich durchgeflhrte
multizentrische Studie " zeigte, dass die Routine Pulsoximetrie (POx) am 1. Lebenstag geeignet ist
um friihzeitig zyanotische CHD zu diagnostizieren.

Wie zuverlassig sind diese Methoden um eine Diagnose zu stellen?
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Die klinische Routineuntersuchung im Wochenbett wird in der Schweiz im Durchschnitt am zweiten
oder dritten Lebenstag durchgeflihrt. Sie sollte wenn immer mdglich unter optimalen Bedingungen
stattfinden: ein erfahrener Untersucher, welcher nicht unter Zeitdruck steht, untersucht ein ruhiges

Kind in einer ruhigen Umgebung. Bei der klinischen Untersuchung sollen folgende Punkte

bericksichtigt werden:

Die allgemeine Untersuchung
Der Allgemeinstatus kann auf Anomalien, welche mit CHD assoziiert sein kdnnen, hinweisen, wie es

bei Dysmorphiesyndromen oder Chromosomenanomalien der Fall ist. Die Inzidenz eines CHD bei den
Trisomien 13, 18, und beim Williams-Beuren Syndrom betragt 90%. Sie liegt bei 40 bis 50% beim
Down und beim Turner Syndrom '>'¢, Die Situation eines Neugeborenen mit einem Down Syndrom ist
speziell, weil sich diese Kinder mit CHD wie atrioventrikularen Septumdefekten prasentieren, welche
zur pulmonalen Hypertension neigen, aber bei eventuell fehlendem Herzgerausch klinisch schwierig
zu erkennen sind. Aus diesem Grund muss bei allen Neugeborenen mit einem Down Syndrom eine
Echokardiographie im ersten Lebensmonat durchgefiihrt werden '”. Neben den Kindern mit
Dysmorphien sollen Friihgeborene und untergewichtige Kinder besonders aufmerksam untersucht
werden, weil die Inzidenz von CHD bei diesen zwei Risikogruppen hoher ist als bei der normalen

Bevdlkerung 8.

Die kardiale Untersuchung
Diese muss systematisch durchgefuhrt werden und beinhaltet neben den Vitalzeichen und der

abdominellen Untersuchung zum Ausschluss einer Hepatomegalie die Inspektion, kardiale Palpation,

Auskultation, Palpation der peripheren Pulse und die Erfassung madglicher Herzinsuffizienzzeichen.

Die Inspektion

Bei der Inspektion muss eine zentrale Zyanose ausgeschlossen werden. Obwohl eine Zyanose bei
einer Sattigung unter 80-85% klinisch bemerkbar ist, wird sie haufig verpasst, vor allem bei
dunkelhdutigen oder anamischen Neugeborenen, oder wenn die Kinder bei einem suboptimalen Licht
untersucht werden '®'°. Eine zentrale Zyanose kann respiratorisch oder kardial bedingt sein, und

erfordert auf jeden Fall eine sofortige Abklarung und méglicherweise eine Behandlung.

Das Préakordium

Die Palpation eines hyperaktiven Prakordiums ist das am haufigsten nicht erkannte klinische Zeichen
eines CHD . Es ist jedoch sehr wichtig, weil ein persistierendes hyperdynames Prakordium das erste
und einzige Zeichen eines CHD sein kann, und eine kinderkardiologische Abklarung erfordet *°.
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Die Auskultation

Die Auskultation soll ebenfalls systematisch durchgefiihrt werden und betrifft den Rhythmus, den
ersten Herzton, den zweiten Herzton, eventuelle zusétzliche Herztdne, und ein mogliches Systolikum
und/oder Diastolikum.

Der zweite Herzton ist ein sehr wichtiges Element der Auskultation, da die meisten Neugeborenen mit
einem komplexen CHD einen nicht gespaltenen und haufig akzentuierten zweiten Herzton aufweisen
520 Das Herzgerausch stellt eine zusétzliche Schwierigkeit dar: bis 60% aller gesunden
Termingeborenen haben ein Herzgerdusch in den ersten Lebenstagen 2'. Bei den meisten Fallen
handelt es sich um ein funktionelles Herzgerausch. Dieses hat folgende Charakteristiken: es ist ein
Austreibungsgerausch, 1/6 bis 2/6 in Intensitat (selten 3/6), mit p.m. tiber der Pulmonalklappe, und
manchmal Ausstrahlung in die Axillae und in den Ricken. Die restliche kardiale Untersuchung ist
normal '8%22 Das funktionelle Herzgerdusch beim Neugeborenen wurde extensiv studiert und wird in

der Regel mit den kardiovaskularen Veranderungen des transitionellen Kreislaufes in Verbindung
gebracht, also mit einem offenen Ductus arteriosus aber vor allem mit einer peripheren
Pulmonalstenose, welche physiologisch ist und sich innerhalb den ersten 6 Lebensmonaten
zuriickbilden sollte 22,

Die peripheren Pulse

Die Palpation der peripheren Pulse kann bei einem kraftigen unruhigen Neugeborenen sehr schwierig
sein. Schwache Femoralpulse bei gut palpablen Brachialpulsen erhéhen jedoch den Verdacht auf
einen CHD mit duktusabhangiger Kdrperperfusion, wie beispielsweise die Aortenisthmusstenose
18162022 Auf der anderen Seite schliessen gute Femoralpulse einen solchen CHD nicht aus, weil sie
palpabel sein kbnnen solange die Kérperperfusion Uber einen rechts-links Shunt Uber den offenen

Ductus arteriosus erfolgt %.

Die Herzinsuffizienz

Herzinsuffizienzzeichen miissen bei der kardialen Untersuchung sorgfaltig gesucht werden. Das erste
klinische Zeichen ist haufig eine Trinkschwache, fast immer von einer Tachypnoe begleitet '*'5. Bei
einer persistierenden Tachypnoe in Ruhe, definiert durch eine Atemfrequenz tiber 60 pro Minute, soll
nicht nur an eine respiratorische Stérung, sondern auch an eine mogliche Herzinsuffizienz gedacht
werden. Eine Rechtsherzinsuffizienz kann sich durch eine Hepatomegalie (Leber > 3 cm unter dem
Rippenbogen) und periphere Odeme manifestieren.

In einigen Landern gehdren das Thorax Rontgenbild (Rx) und das Elektrokardiogramm
(EKG) zur normalen Abklarung bei Kindern mit einem Verdacht auf CHD oder sogar bei
Kindern mit einem Herzgerausch. Verschiedene Studien haben gezeigt, dass die Sensitivitat

und die Spezifitat beider Hilfsmethoden schlecht sind, um Neugeborene mit einem CHD zu
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diagnostizieren #*%8, Ein normales Rx und ein normales EKG schliessen einen CHD nicht
aus. Dagegen gehdren beide Untersuchungen zu den Ublichen zusatzlichen Abklarungen
wenn ein CHD diagnostiziert wurde. Da die Diagnoserate eines CHD mit Rx oder EKG nicht

erhoht werden kann, sind beide Untersuchungen als Screening Methode nicht indiziert.

Die 2-D Echokardiographie mit pulse wave und colour Doppler hat eine sehr hohe
Sensitivitdt und Spezifitdt und ist der Gold Standard in der Diagnose eines CHD. Die Technik
ist nicht invasiv und schmerzlos, jedoch zeit- und personalaufwandig. Zusatzlich sind die

Kosten zu hoch, um sie als neonatales Screening von CHD zu rechtfertigen 262°.

Die Pulsoximetrie (POx) wird seit den 80er Jahren routinemassig als Uberwachung von
Neugeborenen mit respiratorischen oder kardialen Stérungen angewendet. Die aktuelle
Generation von Pulsoximetern hat bei normalen Sattigungswerten eine Prazision von 2 bis
4% 3°.

Eine kirzlich durchgefiihrte Studie ' hat die Eignung eines POx-Screenings flr die
Frihdiagnose von CHD beim Neugeborenen analysiert. Die Arbeitshypothese war, dass die
postduktale POx als Screening Methode erlaubt, zyanotische CHD oder CHD mit
duktusabhangiger Korperperfusion zu diagnostizieren, auch wenn das Kind asymptomatisch
ist. Die Studie wurde prospektiv und multizentrisch durchgefiihrt. Wahrend eines Jahres
wurden alle Neugeborenen > 35 %/, Schwangerschaftswochen im Wochenbett in die Studie
aufgenommen. Eine postduktale POx am Fuss wurde am ersten Lebenstag durchgeflhrt.
Bei einem Wert unter 95% erfolgte eine klinische Untersuchung sowie eine
Echokardiographie, deren Zeitpunkt vom POx Wert und von den klinischen Zeichen
abhangig war. 3262 Neugeborene wurden gemessen und untersucht. Insgesamt bendtigten
24 Neugeborene eine Echokardiographie auf Grund eines tiefen POx Wertes (Abb. 1). Von
diesen 24 Kindern hatten 17 einen CHD (15 einen zyanotischen und 2 einen nicht
zyanotischen CHD aber zusatzlich eine pulmonale Hypertension), 5 Kinder ein normales
Herz aber mit rechts-links Shunt Gber den Ductus arteriosus oder das Foramen ovale als

Hinweis einer persistierenden pulmonalen Hypertension, und zwei Kinder ein normales Herz.
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Abb. 1. POx Werte und zusatzliche Abklarungen

POx Pulsoximetrie, CHD congenital heart disease, PPHN persistierende pulmonale Hypertension.

Wenn nur die zyanotischen CHD bertcksichtigt werden, betragt die Sensitivitat eines POx Screenings
100%, die Spezifitat 99.7%, und der positive Voraussagewert 63%. Die Sensitivitat von 100% ist
optimal. Es ist jedoch zu prazisieren, dass andere Studien Uber eine etwas tiefere Sensitivitat (99%)
berichten, also dass ein falsch negativer Test - auch wenn extrem selten - nicht unméglich ist 3'33. Die
positive Voraussagekraft ist wegen den Kindern mit persistierender pulmonalen Hypertension nicht
sehr hoch, und hat mit dem relativ frihen Zeitpunkt der Messung zu tun. Wir betrachten dies nicht als

Nachteil, weil die Erfassung einer pulmonalen Hypertension wichtig ist, um diese Kinder rechtzeitig

zu therapieren, und um den Verlauf des Pulmonalisdruckes nachkontrollieren zu kénnen.
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Auf Grund dieser Studie, welche andere Angaben der Literatur bestéatigt 3%, ist die Routine POx
einfach und zuverlassig, um zyanotische CHD bei asymptomatischen Neugeborenen zu
diagnostizieren.

Zur Erfassung von kongenitalen Herzfehlern beim Neugeborenen wird als Erganzung zur sorgfaltigen
klinischen Untersuchung ein POx-Screening empfohlen (Abb. 2). Die Schweizerischen Gesellschaften
fur Padiatrische Kardiologie und fur Neonatologie empfehlen, eine POx bei jedem Neugeborenen
durchzufiihren. Sie soll postduktal, also an einem Fuss, wahrend des ersten Lebenstages durchgefihrt
werden, wenn mdglich bei einem schlafenden oder ruhigen Neugeborenen. Sobald eine gute Pulswelle
registriert wird kann der héchste Wert notiert werden. Die Untersuchung sollte innerhalb von 2 Minuten
durchgefiihrt werden kénnen. Ein Wert von = 95% wird als normal betrachtet.

Wenn der Wert < 95% betragt erfolgt ein zweitstufiges Vorgehen:

1) bei einem grenzwertigen Wert von 90-94% und wenn das Kind klinisch asymptomatisch ist, kann die
POx nach einigen Stunden wiederholt werden. Erreicht die Kontrolle wiederum nicht 95%, ist eine
Echokardiographie indiziert.

2) bei einem Wert < 90% oder bei einem klinischen Verdacht auf CHD (persistierender verstarkter
prakordialer Impuls, pathologischer zweiter Herzton, Verdacht auf organisches Gerausch, schlechte
oder fehlende periphere Pulse, Herzinsuffizienzzeichen, Rhythmusstérungen) soll sofort eine
Echokardiographie durchgeflhrt werden und das Kind gegebenenfalls notfallmassig auf eine
kinderkardiologische Abteilung verlegt werden.

Bei normaler POx gelten als weitere Indikationen fiir eine kinderkardiologische Abklarung inklusiv
Echokardiographie drei Faktoren: eine positive Familienanamnese, eine auffallige klinische
Untersuchung (siehe oben), oder der Wunsch sehr angstlicher Eltern * (Abb. 2).
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Abb. 2. Indikationen flr eine Echokardiographie
POx Pulsoximetrie, CHD kongenitaler Herzfehler

Die Friherfassung von kongenitalen Herzfehlern ist beim Neugeborenen schwierig. Eine verspatete
Diagnose kann zu einer erhéhten Morbiditat und Mortalitat fihren. Ein normaler neonataler klinischer
Status schliesst einen Herzfehler nicht aus.

Das Pulsoximetrie Screening stellt eine effiziente erganzende Untersuchung dar und ist geeignet um
frihzeitig zyanotische CHD zu diagnostizieren. Ein POx-Screening am ersten Lebenstag soll,
zusatzlich zu einer sorgfaltigen klinischen Untersuchung, erlauben, komplexe CHD zeitgerecht zu

erfassen.
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