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Wissenswertes flir die Praxis

Die haufigsten angeborenen Herzfehler

Angeborene Herzfehler sind die haufigsten Geburtsanomalien
und umfassen 28% aller relevanten angeborenen Stérungen.
Die Geburtspravalenz von angeborenen Herzfehlern in Europa
liegt bei 8.2 von 1000 Lebendgeburten (1). Dies bedeutet fiir
die Schweiz, dass jahrlich etwa 670 Kinder mit einem ange-
borenen Herzfehler zur Welt kommen.

Les malformations cardiaques congénitales sont les anoma-
lies congénitales les plus courantes et comprennent 28% de
toutes les maladies congénitales pertinentes. La prévalence a
la naissance d'une maladie cardiaque congénitale en Europe
est de 8,2 sur 1000 naissances vivantes (1). Cela signifie
pour la Suisse qu’environ 670 enfants naissent avec une mal-
formation cardiaque congénitale chaque année.

I_l erzfehler werden unterteilt nach Komplexitit (Tab. 1) oder
Pathophysiologie (Shuntvitien, obstruktive Vitien, komplexe
und zyanotische Vitien). Durch die Erfolge der Herzchirurgie, der
Intensivmedizin und der Kinderkardiologe werden heutzutage tiber
90% aller Kinder mit angeborenen Herzfehlern erwachsen. Bei ein-
fachen Herzfehlern sind es sogar 98%, die das Erwachsenenalter
erreichen (2). Dies fiihrte Giber die letzten Jahrzehnte zu einem ste-
tigen Anstieg der Pravalenz von Erwachsenen mit angeborenen
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Herzfehlern. Inzwischen ist die Anzahl der erwachsenen Patienten
mit einem Herzfehler fast doppelt so gross wie jene der Kinder
(Abb. 1) (3). Insbesondere bei komplexen Herzfehlern hat die Pra-
valenz im Erwachsenenalter in den letzten 10 Jahren um 55% zuge-
nommen und wird weiter zunehmen. Diese erwachsenen Patienten
mit komplexen angeborenen Herzfehlern sind aber nicht geheilt
und viele haben ein hohes kardiales Morbiditéts- und Mortalitats-
risiko. Gemdss internationalen Richtlinien sollen diese Patienten

1/:\:B BN Unterteilung der Herzfehler nach Komplexitédt und Pathophysiologie

Einfache Herzfehler!

Massig komplexe Herzfehler?

Komplexe Herzfehler®

Native Herzfehler

—isolierter VSD

— kleiner ASD

— kleiner PDA

— leichtgradige Pulmonalstenose
— isolierte Aortenklappenfehler
— isolierte Mitralklappenfehler

Aortenisthmusstenose

Fallot'sche Tetralogie

Ebstein Anomalie

Sinus venosus Defekte

Atrioventrikulare Septumdefekte

Falsch-mindende Lungenvenen

Zyanotische Herzfehler

— Mitral- und Trikuspidalatresien
— Univentrikuldres Herz

— Eisenmenger Syndrom

— Pulmonalatresien, alle Formen
— Transpositionskomplexe

Supra- und Subaortenstenosen

Reparierte Herzfehler

— reparierter VSD ohne Residuen
— reparierter ASD ohne Residuen
— reparierter PDA ohne Residuen

Grosse Shuntvitien

Syndrome mit Herzanomalien

Palliative behandelte Herzfehler
— Fontan-Palliation

— pulmonale Conduits, alle Formen
— reparierte TGA, alle Formen*

Heterotaxien und Situsanomalien

Switch

! Diese Patienten konnen generell durch Kardiologen ohne spezielle Ausbildung in GUCH-Kardiologie betreut werden (eine einmalige Zuweisung ans
GUCH-Zentrum ist empfohlen zur Standortbestimmung).

2 Diese Patienten konnen auch durch Kardiologen ohne spezielle Ausbildung in GUCH-Kardiologie mitbetreut werden, sollten jedoch periodisch an ei-
nem GUCH Zentrum gesehen werden.

3 Diese Patienten sollten an einem GUCH-Zentrum mit der nétigen Infrastruktur und Expertise betreut werden

* operierte Transposition der grossen Gefésse (TGA) = Operation nach Rastelli, atrialer Switch (Operation nach Senning und nach Mustard), arterieller

ASD = Vorhofseptumdefekt, VSD = Kammerseptumdefekt, PDA = persisitierender Ductus arterious
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Modifiziert nach Warnes et al. JACC 2001;37:1170-5



Abb. 2 bis 5: New Media Center der Universitat Basel in Zusammenarbeit mit PD Dr. med. Daniel Tobler
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Wandel des Pravalenzverhaltnisses von angeborenen Herz-
fehlern bei Kindern und Erwachsenen in den letzten 10 Jahren

ABB. 1

B Kinder Erwachsene

“

ABB 2

Kammerseptumdefekte (VSD)

ﬁﬁ

A) muskularer VSD, B) perimembrantser VSD, C) subaortaler VSD
(= double committed subarterial VSD, suprakristaler VSD)

ABB. 3

Interatriale Verbindungen

LA

A) Vorhofseptumdefekt von secundum Typ (= ASD 1), B) Ostium primum
Defekt (= ASD |, partieller atrioventrikularer Septumdefekt), C) "unroofed
coronary sinus" mit persistierender oberer linker Hohlvene, D) Oberer
Sinus venosus defekt mit falsch-mindenden rechten Lungenvenen,

E) Unterer Sinus venosus Defekt mit falsch-mindender unterer rechten
Lungenvene
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an einem Zentrum mit der nétigen Infrastruktur und Expertise
betreut werden (4).

Dagegen konnen Erwachsene mit einfacheren Herzvitien bei
unkompliziertem Verlauf auch von Kardiologen ohne spezielle Aus-
bildung in GUCH-Kardiologie (grown-ups with congential heart
disease) betreut werden. Die hdufigsten dieser einfachen Herzfeh-
ler sind Shuntvitien (v.a. Kammerseptumdefekte [VSD], Vorhofsep-
tumdefekte [ASD]), rechtsventrikulire Ausflusstraktobstruktionen
(insbesondere valvuliare Pulmonalstenose) und linksventrikulare
Ausflusstraktobstruktionen (bikuspide Aortenklappe, kongenitale
Aortenstenose).

Dieser Artikel gibt einen kurzen Uberblick iiber die vier hiu-
figsten einfachen angeborenen Herzfehler beim Erwachsenen, wel-
che mehrheitlich von nicht auf GUCH spezialisierten Kardiologen
betreut werden.

Kammerseptumdefekte (VSD)

VSDs sind die héufigsten angeborenen Herzfehler mit einer
Geburtsprévalenz von 2.6 per 1000 Lebendgeburten. Die Préivalenz
von einfachen VSDs liegt bei Erwachsenen jedoch deutlich tiefer
(0.3 per 1000), da sich ein grosser Anteil der VSDs in der frithen
Kindheit spontan verschliesst. VSDs konnen isoliert auftreten, aber
auch in Kombination mit komplexeren Herzfehlern. Die Klassi-
fikation eines VSDs basiert auf der Lokalisation (Abb. 2) und der
Grosse des Defektes (klein, mittelgross, gross). Kleinere Defekte
sind drucktrennend (mit hohem systolischem Druckgradienten
zwischen linkem und rechtem Ventrikel) und verursachen bei der
Auskultation meist ein lautes, raues, pansystolisches Gerdusch. Bei
grosseren Defekten kommt es initial zu einer Volumenbelastung
der Lungenstrombahn und der linken Herzkammern.

Die meisten VSDs werden im Neugeborenenalter diagnosti-
ziert. Dabei gilt zu beachten, dass unmittelbar nach Geburt noch
eine systemische pulmonale Hypertonie persistiert und dass es erst
mit Absinken des pulmonalen Widerstandes in den ersten Lebens-
tagen zum Links-Rechts-Shunt und damit zum typischen Auskul-
tationsbefund kommt. Wahrend kleine, Druck-trennende Defekte
asymptomatisch bleiben, prisentieren sich grossere Defekte (in der
Regel > 75% des Aortendurchmesser) hiufig bereits im Neugebore-
nen Alter durch die Linksherzbelastung mit Zeichen der Herzinsuf-
fizienz (Atemnot und Trinkschwiche).

Kinder mit hdmodynamisch signifikanten VSDs ohne spon-
tane Regredienz werden idealerweise frithzeitig (je nach klini-
schem Zustandsbild), meist etwa im Alter von 5-6 Monaten,
operiert. Kinder mit kleineren Defekten bleiben meist asymptoma-
tisch und gedeihen normal. Diese Patienten haben in der Regel eine
sehr gute Prognose mit normaler Lebenserwartung. Eine Operation
ist bei kleinem Shuntvolumen nicht indiziert. Bei diesen Patienten
sind die linksventrikuldren Volumina normal und eine pulmonale
Hypertonie fehlt. Gelegentlich fiihrt auch ein kleiner perimem-
brandser oder suprakristaler VSD zu einer Aorteninsuffizienz und
macht eine Operation notwendig. Gabriel et al. beschreiben das Fol-
low-up von 222 erwachsenen Patienten mit isoliertem kleinem VSD
und fanden eine spontane Verschlussrate bei Erwachsenen von 6%
im Erwachsenenalter (5). Nur ein Patient zeigte im weiteren Ver-
lauf eine himodynamische Verschlechterung durch den VSD. Vier
Patienten (2%), alle mit einem perimembrandsen VSD und asso-
ziierter Aorteninsuffizienz, erlitten eine Endokarditis. Wegen des
relativ hohen Endokarditisrisikos wird deshalb in den Schweizeri-
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ABB Z3N Pulmonalstenosen

A B Cc

A) isolierte valvulare Pulmonalstenose, B) valvuldre Pulmonalstenose

im Rahmen eines komplexeren Herzfehlers (z.B. Fallot'sche Tetralogie),
C) valvulare Pulmonalstenose im Rahmen eines Syndroms (z.B. Noonan-
Syndrom)

:\:|: -0 Bikuspide Aortenklappe

A B c

A) kongenitale Aortenstenose bei bikuspider Klappe, B) kongenitale
Aortenstenose bei bikuspider Aortenklappe mit Aneurysma der Aorta
ascendens, C) Bikuspide Aortenklappe mit assoziierter Aortenisth-
musstenose

schen Richtlinien die Endokarditis-Prophylaxe auch bei Erwachse-
nen mit VSD noch empfohlen (6). Wichtig ist eine gute Edukation
der Patienten tiber die Symptome einer Endokarditis und die gross-
ziigige Abnahme von Blutkulturen im Verdachtsfall.

Vorhofseptumdefekte (ASD)

Beim Erwachsenen sind ASDs nach der bikuspiden Aortenklappe
der hdufigste Herzfehler und werden wegen des oft benignen Verlau-
fes haufig erst nach der 1. Lebensdekade diagnostiziert. Definitions-
gemass ist ein ASD eine direkte Verbindung zwischen den beiden
Vorhofen. Lediglich ein Substanzdefekt im Bereich der Fossa ovalis
betrifft das Vorhofseptum (ASD vom secundum Typ), alle anderen
interatrialen Verbindungen sind anatomische Defekte der Vorhof-
swand (Ostium primum Defekt [ASD Typ 1]), Sinus venosus Defekt
(‘'unroofed coronary sinus') (Abb. 3). Ist der Defekt gross, fiihrt dies
aufgrund des Links-Rechts-Shunts zur Volumenbelastung der rech-
ten Herzkammern. Die Mehrheit der Patienten mit einem ASD ist
wihrend der Kindheit symptomfrei, obwohl sich einige Kinder mit
Atemnot und gehduften Atemwegsinfektionen prasentieren kon-
nen. Symptome (v.a. Leistungsintoleranz) treten haufig erst nach
der 2. Lebensdekade auf und gelegentlich prasentieren sich Pa-
tienten initial mit einer Komplikation (Rhythmusstérungen, para-
doxe Embolie). Die Echokardiographie ist die Methode der Wahl
zur Diagnose eines ASDs. Gelegentlich konnen bei Erwachsenen
ASDs von transthorakal aufgrund der Echoqualitdt nicht dargestellt
werden. Bei vergrosserten rechtsseitigen Herzhohlen mit Verdacht
auf einen interatrialen Shunt stellt die simple Kochsalz-Kontrast-
Injektion (,,bubble-study*) einen sensitiven Test zur Diagnose einer
Shunt-Verbindung dar. Zur genauen Charakterisierung des ASD
bedarf es beim Erwachsenen meist einer erweiterten Bildgebung
(transosophageale Echokardiographie, gelegentlich Herz-MRI).
Diese erlauben die exakte Diagnose des vorliegenden Defektes
(z. B. Sinus venosus Defekt) und den Ausschluss assoziierter Vitien
(z.B. abnorme Lungenvenenverbindungen). Zudem ist eine trans-
6sophageale Echokardiographie unerldsslich zur Beurteilung, ob
ein Secundum ASD fiir einen interventionellen Schirmverschluss
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geeignet ist. Die Indikation zum ASD-Verschluss ist gegeben bei
Nachweis einer Volumenbelastung der rechtsseitigen Herzhohlen
und Ausschluss einer pulmonalen Hypertonie (pulmonal-vasku-
larer Widerstand <5 Wood Units). Nach kryptogenem Hirnschlag
wird ein ASD-Verschluss unabhingig von der Grosse des Defek-
tes empfohlen. Wenn technisch moglich wird ein interventioneller
Verschluss mit einem ASD-Occluder empfohlen.

Je frither im Leben der Defekt verschlossen wird, desto gerin-
ger ist das langfristige Komplikationsrisiko. In einer Studie konnte
ein Mortalitit-Benefit gezeigt werden, wenn der Defekt vor dem
25. Lebensjahr verschlossen wird (7), wihrend eine andere Studie
ein geringeres Risiko von atrialen Rhythmusstérungen zeigte, wenn
der Defekt vor dem 40. Lebensjahr verschlossen wird (8). Wird ein
ASD vom Secundum-Typ in der Kindheit verschlossen, ist ein kar-
diologisches Follow-up bei fehlenden Residuen nicht notig. Wird
der ASD nach der 2. Lebensdekade verschlossen, oder handelt es
sich urspriinglich nicht um einen ASD II empfiehlt sich eine dau-
erhafte Nachsorge. Besonderer Beachtung bediirfen Patienten mit
erhohtem pulmonal-arteriellem Widerstand zum Zeitpunkt des
Verschlusses, Patienten mit pra- und postoperativen Rhythmussto6-
rungen und Patienten mit ventrikuldrer Dysfunktion.

Valvuldre Pulmonalstenose

Valvuldre Pulmonalstenosen kommen bei 7-10% aller Patienten
mit angeborenen Herzfehlern vor. In der Regel sind sie isoliert,
konnen aber auch in Kombination mit anderen Herzfehlern vor-
kommen oder assoziiert sein mit syndromalen Erkrankungen
(Noonan-Syndrom, William-Beuren Syndrom, LEOPARD-Syn-
drom etc.) (Abb. 4). Die klinische Prisentation ist abhéngig vom
Grad der Obstruktion und von der Grésse und Funktion des rech-
ten Ventrikels. Neugeborene mit schwerer Pulmonalstenose oder
gar mit einer atretischen Pulmonalklappe présentieren sich mit
einer Zyanose durch den Rechts-Links Shunt auf Vorhofsebene
(offenes Foramen ovale) und ohne Intervention ist die Prognose bei
diesen Kindern infaust. Kinder mit einer weniger ausgeprégten val-
vuldren Pulmonalstenose sind jedoch meist asymptomatisch. Bei
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symptomatischen Patienten mit valvularer Pulmonalstenose ist die
perkutane Ballonvalvuloplastie Therapiemethode der Wahl. Nach
erfolgreicher Valvuloplastie ist die Rezidivrate tief und die Lang-
zeit-Prognose sehr gut. Bei leichter Pulmonalstenose im Erwachse-
nenalter (Gradient <25 mmHg) ist keine Progression zu erwarten
und eine kardiologische Nachsorge ist bei diesen Patienten nicht
notig. Hohergradige Stenosen konnen sich mit Atemnot und Leis-
tungsintoleranz prasentieren und haben unbehandelt eine ungiins-
tigere Prognose.

Kongenitale valvuldre Aortenstenose

Eine kongenitale Aortenstenose findet sich meist auf dem Boden
einer bikuspid angelegten Aortenklappe (Abb. 5). Je nach Dysplasie
dieser Klappen kann eine Klappendysfunktion bereits bei Geburt
bestehen oder erst im spéiteren Erwachsenenalter auftreten. Die
bikuspide Aortenklappe ist die hdufigste angeborene Herzanomalie
mit einer geschdtzten Inzidenz von 1-2% in der Allgemeinbevélke-
rung, wobei das méannliche Geschlecht ca. 3-5x haufiger betroffen
ist (9). Die Indikation zur Klappenintervention richtet sich beim
Erwachsenen primér nach dem Auftreten von Symptomen. Es gel-
ten die gleichen Richtlinien wie bei Patienten mit degenerativ ver-
anderter Aortenstenose. Die bikuspide Aortenklappe ist in 50% der
Falle assoziiert mit einer ,,bikuspiden® Aortopathie. Dabei kommt
es zu einer oft bereits in der Kindheit beginnenden unterschied-
lich rasch progredienten Dilatation der Aorta ascendens. Diese
Dilatation ist wahrscheinlich der Hauptgrund fiir die erhohte
Inzidenz von Aortendissektionen bei Patienten mit bikuspider
Aortenklappe. Der Zeitpunkt eines Ascendensersatzes wird kon-
trovers diskutiert. In den neuesten europdischen Richtlinien wird
bei Fehlen von Risikofaktoren (Aortenisthmusstenose, unbehan-
delte arterielle Hypertonie, schnelles Wachstum, positive Familien-
anamnese) ein Ersatz erst ab einem Ascendens-Durchmesser von
5.5 cm empfohlen.
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Take-Home Message

@ Die Pravalenz von angeborenen Herzfehlern bei Erwachsenen steigt

@ Die haufigsten einfachen angeborenen Herzfehler sind Shuntvitien
(ASD, VSD) und einfachere obstruktive Lasionen (Pulmonalstenosen,
kongenitale Aortenstenose). Diese Patienten kdnnen generell durch
Kardiologen ohne spezielle Ausbildung in GUCH-Kardiologie betreut
werden

@ Patienten mit méassig komplexen und komplexen Herzfehlern sollten
wegen des deutlich erhéhten Morbiditats- und Mortalitétsrisikos an
einem Zentrum mit Expertise in der Behandlung von angeborenen
Herzfehlern betreut werden

@ Die Prognose von hdmodynamisch nicht relevanten Shuntvitien ist
sehr gut

@ Im Gegensatz zur kongenitalen Aortenstenose ist eine leichte valvulare
Pulmonalstenose im Erwachsenenalter nicht progredient und das
Rezidivrisiko nach erfolgreicher Ballon-Valvuloplastie ist klein

@ Bei der kongenitalen Aortenstenose gelten die gleichen Operationsin-
dikationen wie bei der degenerativen Aortenstenose. Bei Patienten mit
bikuspider Aortenklappe sollte immer die Aorta ascendens mitbeurteilt
werden

Message a retenir

@ La prévalence de malformations cardiaques congénitales chez les
adultes augmente

& Les malformations cardiaques congénitales les plus courantes et
simples sont des vices de shunt (TSA, VSD) et des lésions obstructives
simples (sténose pulmonaire, sténose aortique congénitale). Ces
patients peuvent généralement étre gérés par des cardiologues sans
formation spéciale en GUCH (Grown Up Congenital Heart Disease)

@ Les patients atteints de malformations cardiagues modérément com-
plexes et complexes doivent étre surveillés par un centre spécialisé
dans le traitement des malformations congénitales cardiaques en
raison de I'augmentation de la morbidité et mortalité significative

@ Le pronostic des vices de shunt hémodynamigquement non rélévants
est tres bon

@ Contrairement a une sténose aortiques congénitale, une sténose pul-
monaire valvulaire légere a I'age adulte n'est pas progressive, et le
risque de récidive apres une valvuloplastie a ballon réussie est petit

@ Pour la sténose aortique congénitale, les mémes indications chirurgi-
cales s'appliquent que pour la sténose aortique dégénérative. Chez
les patients atteints d'une bicuspidie aortique, I'aorte ascendante doit
toujours aussi étre évaluée
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