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Kritiske medfødte hjertefeil overses ikke sjelden hos nyfødte. Det leder oftest til at barnet reinnlegges med 

en livstruende sirkulasjonskollaps. Vi trenger bedre strategier for tidlig diagnose av slike feil.

Kritiske medfødte hjertefeil vil ubehandlet 
lede til utvikling av sirkulatorisk kollaps 
og død få dager eller uker etter fødselen. 
Prevalensen er angitt til 1 – 2 per 1 000 
levendefødte (1 – 3). I Norge fødes ca. 70 
barn hvert år med kritiske hjertefeil (1). Pro-
blemstillingen er derfor ikke sjelden. En del 
av feilene overses både ved pre- og post-
natale rutineundersøkelser. Ifølge engelske 
studier er en tredel av barn med potensielt 
livstruende hjertefeil udiagnostisert når de 
skrives ut fra sykehus etter fødselen (4). 
Noen av disse dør før de kommer til behand-
ling (5). Problemet er også velkjent i vårt 
land både fra kliniske studier (1, 6) og dags-
pressen (7). Det er derfor en viktig oppgave 
for helsearbeidere innen foster- og nyfødt-
medisin å oppdage kritiske hjertefeil før 
barnet utvikler alvorlige symptomer.

Prenatal diagnostikk
Mange kritiske hjertefeil oppdages ved 
rutinemessig ultralydundersøkelse av fosteret 
rundt uke 18 i svangerskapet, noe som gir 
mulighet for fødsel i sykehus med høyspesia-
lisert kardiologisk og hjertekirurgisk kompe-
tanse. Ved Nasjonalt senter for fostermedisin 
ble i en uselektert populasjon i perioden 
1991 – 2001 57  % av komplekse feil funnet 
ved firekammerbilde og kartlegging av 
utløpet av de store arteriene fra hjertet (8). 
En evaluering av perioden 2002 – 12 pågår nå. 
I dag anbefaler senteret fem standardsnitt, 
som beskrevet av Yagel og medarbeidere (9). 
I en observasjonsstudie fra Stavanger i årene 
2006 – 09 var deteksjonsraten 67  % ved tillegg 
av fargedoppler (10). Insidensen av hjertefeil 
i populasjonen var ukjent og resultatene må 
tolkes med forsiktighet. International Society 
of Ultrasound in Obstetrics and Gynecology 
anbefaler i sine siste retningslinjer fra mars 
2013 bruk av fargedoppler ved ultralydunder-
søkelsen av fosterhjertet (11). Studier viser at 
ultralydundersøkelse rundt uke 12 i svanger-
skapet har potensial til å påvise opp mot 45  % 
av alvorlige hjertefeil hos foster med normale 

kromosomer og nakkeoppklaring over 95-
prosentilen (12).

Studier over prenatale hjerteundersø-
kelser vil inkludere avbrutte svangerskap 
og dødfødsler med komplekse feil (ofte 
kombinert med andre alvorlige syndromer 
og misdannelser) (8, 10) og vil dermed vise 
en høyere deteksjonsrate enn for tilsvarende 
hjertefeil blant levendefødte. Det er også 
forskjeller i deteksjonsraten mellom ulike 
sentre, knyttet til kompetanse og ressurser 
(13). I overenstemmelse med dette var pre-
natal deteksjonsrate av kritiske hjertefeil 
28  % for hele den norske populasjonen av 
nyfødte i årene 2005 – 06 (1). Enkelte kri-
tiske hjertefeil (f. eks. abnormalt innmun-
nende lungevener, transposisjon av de store 
arterier, venstresidige obstruktive feil) 
overses hyppig fordi de kan være vanskelig 
å oppdage ved fosterundersøkelsen (13). 
Derfor vil en vesentlig del av de kritiske 
feilene måtte diagnostiseres postnatalt.

Klinisk rutineundersøkelse 
av nyfødte
Alle nyfødte undersøkes rutinemessig av 
lege før hjemreise, vanligvis i første eller 
andre levedøgn. De fleste undersøkes bare 
én gang. For å kunne identifisere sympto-
mer på mulig hjertefeil er det viktig med en 
systematisk undersøkelse (hudfarge, respi-
rasjonsmønster, lyskepuls, hjertefrekvens, 
hjertetoner og bilyd), og ikke bare en rask 
auskultasjon. Bilyd hos nyfødte er vanlig, 
og representerer relativt hyppig organisk 
hjertefeil (14). Omvendt har ca. halvparten 
av barn med hjertefeil ikke bilyd som gir 
mistanke om patologi (15). Kritiske feil 
oppdages oftest klinisk før hjemreise pga. 
bilyd eller cyanose. Å vurdere arteriell 
oksygenmetning på bakgrunn av hudfargen 
er imidlertid vanskelig (16) og barnet kan 
ha en kritisk hjertefeil med nedsatt arteriell 
oksygenmetning uten synlig cyanose. Hos 
nyfødte som har funn som kan gi mistanke 
om hjertefeil, er det viktig at barnet ikke 
sendes hjem før ytterligere undersøkelser 
(vanligvis ekkokardiografi) har kunnet 
bekrefte eller avkrefte mistanken.

Pulsoksymetriscreening
Det er gjort flere store prospektive multi-
senterstudier på pulsoksymetriscreening 
av nyfødte de senere årene, bl.a. i Norge 

(17) og Sverige (2). Disse viser sammen-
liknbare resultater med hensyn til nøyaktig-
het i deteksjon av kritiske hjertefeil. I en 
stor metaanalyse av Thangaratinam og 
medarbeidere der 13 studier med totalt 
229 421 nyfødte inngikk, inklusive de to 
nordiske studiene, konkluderte forfatterne 
med at pulsoksymetriscreeningen var høy-
gradig spesifikk for deteksjon av slike feil 
og tilfredsstiller kriteriene for universell 
screening (18). Positiv prediktiv verdi ved 
bruk av pulsoksymetri er minst sju ganger 
høyere enn ved klinisk undersøkelse alene 
(2). Kombinert med klinisk rutineundersø-
kelse øker oppdagelsesraten før hjemreise 
ytterligere (17) og reduserer antall oversette 
tilfeller til 8 – 12  % (1, 2). Metodens enkel-
het og lave kostnader er beregnet å gi en 
positiv kostnad-nytte-effekt (19).

Pulsoksymetriscreening har varierende 
sensitivitet for deteksjon av ulike typer 
kritiske hjertefeil. Obstruktive tilstander 
i venstre ventrikkel eller aortabuen har 
ikke sjelden en oksygenmetning i eller nær 
normalområdet og overses derfor hyppigst 
(1, 2). Spesielt er coarctatio aortae en 
utfordring, der sensitiviteten for deteksjon 
er ca. 50  % (20).

Viktige spørsmål i dag er hvorvidt pulsok-
symetriscreeningen skal utføres ved kun én 
måling på fot (postduktalt) eller om det skal 
måles samtidig både på høyre arm (preduk-
talt) og fot med vektlegging av differansen 
i oksygenmetningen. I en svensk studie vektla 
de-Wahl Granelli og medarbeidere en diffe-
ranse på > 3  % i metningen mellom arm og fot 
som tegn på kritisk hjertefeil, selv om metnin-
gen begge steder var  95  %, i tillegg til den 
generelle grenseverdien på SpO2 < 95  % (2). 
En amerikansk arbeidsgruppe foreslo i 2011 
retningslinjer for pulsoksymetriscreening der 
en slik differanse vektlegges (21). Kombinert 
pre- og postduktal måling har trolig noe bedre 
sensitivitet for deteksjon av koarktasjoner, 
men er som screeningmetode litt mer kompli-
sert enn måling bare på fot.

Det foreligger ulike anbefalinger om 
hvor lang tid etter fødselen screeningen 
bør utføres. I USA anbefales screening før 
hjemreise, men fortrinnsvis etter 24 timers 
alder for å redusere andelen falskt positive 
(22). Andelen falskt positive er imidlertid 
relativt lav og ble i to store undersøkelser 
med screening første levedøgn funnet 
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å være henholdsvis 0,6  % og 0,8  % (17, 23). 
Falskt positive gir lite ekstra bruk av res-
surser til «unødvendig» ekkokardiografi. 
For eksempel vil en falskt positiv rate på 
0,6  % bare medføre én ekstra ekkokardio-
grafi per måned i en institusjon med 2 000 
nyfødte per år. Falskt positive representerer 
dessuten i stor utstrekning potensielt alvor-
lige ikke-kardiale sykdommer, spesielt 
infeksjoner og lungesykdommer. I den 
norske studien hadde nesten 50  % av barna 
som testet falskt positivt slike tilstander 
(17). Fra England ble tilsvarende 24  % 
funnet å ha tilstander som krevde umid-
delbar intervensjon (23).

En negativ konsekvens av å foreta screen-
ingen etter første levedøgn er tap av tid 
i diagnostikken av kritiske hjertefeil samt 
ikke-kardiale tilstander med nedsatt oksy-
genmetning. I en norsk studie oppdaget 
sykehus som screenet med pulsoksymetri 
kritiske hjertefeil raskere før hjemreise enn 
sykehus som ikke screenet (median hen-
holdsvis 6 timer og 16 timer) (1). Med tidlig 
hjemreise fra barselavdelingen (en del 
utskrives allerede første levedøgn) er det 
også fare for at ikke alle blir testet. Helse-
direktoratet har tross dette i sine retnings-
linjer for barselomsorgen fra juni 2013 
anbefalt pulsoksymetriscreening først når 
barnet er  24 timer (24).

En utfordring er det desentraliserte føde-
mønsteret i Norge, der halvparten av føde-
institusjonene har under 500 fødsler per år. 
Etter vår mening vil pulsoksymetriscree-
ning gi mindre fødesteder med begrensede 
ressurser bedre mulighet til tidlig deteksjon 

av kritiske hjertefeil, slik at de raskt kan 
overflytte barnet til avdeling med barne-
kardiologisk kompetanse.

Ekkokardiografi
Ved universell ekkokardiografi av nyfødte 
vil man kunne oppdage de aller fleste hjerte-
feil før hjemreise fra sykehuset. I en irsk 
undersøkelse fant Sands og medarbeidere 
at over dobbelt så mange hjertefeil ble 
oppdaget ved ultralydscreening av tilsyne-
latende friske nyfødte som i kontrollgruppen 
(kun klinisk undersøkelse) (25). Ingen kri-
tiske feil ble diagnostisert etter utskrivnin-
gen. Universell ekkokardiografi av nyfødte 
er imidlertid ressurskrevende og har en 
høy rate falskt positive (26). En uriktig 
hjertefeildiagnose hos et nyfødt barn skaper 
unødig engstelse for foreldrene. Det vil 
også være behov for oppfølgende kontroller. 
Målrettet ekkokardiografi av risikogrupper 
er i dag mest realistisk. Dette gjelder barn 
der det prenatalt er påvist mulig hjertepato-
logi, barn med syndromer eller utviklings-
avvik, der søsken har hjertefeil, der det er 
kliniske funn ved nyfødtundersøkelsen 
eller barnet har nedsatt oksygenmetning 
ved pulsoksymetriscreeningen.

Konklusjoner
Det er viktig med oppdaterte retningslinjer 
for systematisk hjertescreening pre- og post-
natalt ved norske fødeinstitusjoner. Dette 
inkluderer både retningslinjer for ultralyd-
undersøkelse av fosteret og for utredning 
ved mistanke om hjertefeil  hos nyfødte, 
inkludert universell pulsoksymetriscreening 

første levedøgn. Hos barn som ikke har 
åpenbare ekstrakardiale tilstander som for-
klarer nedsatt oksygenmetning, må det raskt 
utføres ekkokardiografi. I tillegg må ekko-
kardiografi tilbys barn i risikogruppene for 
medfødt hjertefeil.
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