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Hjartats funktion

= Syresattning | lungorna —
blodet fran de bada
halvenerna tas emot av hoger
formak och hoger kammare
och fors till lungorna

= Syresatt blod fors till

samtliga organ — blodet
fran lungorna tas emot av
vanster formak och kammare
och fors ut | kroppen
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Kretsloppens olika funktion

= Systemcirkulation
— Fordelas till flera organ
— Styrning efter situation

— HOgt tryck och
resistens

= Lungcirkulation
— Enbart till lungor

— Lagt tryck och
resistens
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Karltypers olika funktion

Figur 5:2 Tryck, fiodeshastighet och tvirsnittsarea i systemkretsioppet.
De tvd farsta aterges i linjar skala, tvarsnittsarean i logaritmisk.
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Hjartats faser; systole (kontraktionsfas) och
diastole (avslappningsfas)
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Tryckkurva i lungartar
eller aorta

_ Tryckkurva i kammare
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Undersokning av hjartat - EKG
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Undersokning av hjartat - EKG

Normal Belastning av vanster kammare
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Undersokning av hjartat -
Ekokardiografi
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Undersokning av hjartat -
Kateterisering

= Avbildning med
rontgen och
kontrast

= Mgjlighet till tryck-
och flodesmatning

= Majlighet till
behandling
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Medfodda hjartfel

= Uppstar tidigt i graviditet
= Fungerar med
fostercirkulation

— Kritiska hjartfel
fungerar bara med
fostercirkulation

8 av 1000 fodda barn

= 1 av 8 barn med hjartfel
har kromosom rubbning
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Shunthjartfel

= Onormal forbindelse (hal)
mellan hjartrum

— F6érmaken -r
— Kamrarna
— Aorta och lungartar

= Okat flode genom
lungorna

= FOr hogt tryck 1 lungkarlen
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Stenoser och klaffel

=  Stenos

— Fortrangning

— Kan aven ligga i karl

— Okat tryck i kammaren

— Kan férvarras oOver tid
= Atresi

— Avsaknad

— Underutveckling av kammare
= |nsufficiens

— Lackage

— Ofta kombinerat
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Hjartfel med felkopplade karl

= Kan vara artarer eller
vener

= Cyanos

— Blandning av syrerikt
och syrefattigt blod

= Okat flode genom
lungorna

= FOr hogt tryck 1 lungkarlen
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Kombinationshjartfel

= Kan innehalla
— Shunt
— Klaffel
— Felkoppling
= | olika kombinationer

= Konsekvens beror pa
summan av felen

Ex. Fallot

VOV isra Williams syndrom Agrenska 190205

GOTALANDSREGIONEN

A 4



Sahlgrenska Universitetssjukhuset

Enkammarhjartan

= Hjartfel dar bara en
fungerande kammare

finns 3
= Finns i manga olika .
former '
= QOpereras likartat i tre
steg
= Kammaren blir
systemkammare
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Behandling av medfodda hjartfel

= Manga hjartfel av lindrig grad behdver ingen
behandling

= Nastan alla hjartfel kan behandlas
— Qperation
— Kateterbehandling
= En del barn behover upprepade behandlingar

= Ett litet antal barn far cirkulation som inte
fungerar normalt
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Aldersfordelning vid dod orsakad av medfott
hjartfel 1983-2005, Quebec, Kanada
Khairy et al, JACC 2007, March 6 (Suppl):268A

Medianalder (ar) vid dod

1988-1993 vs 2000-2005

Fallot 5vs 4l
Transposition 6 vs 31
ASD 65vs 71
VSD 61 vs 69
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Hjartfel vid Willlams syndrom

= Forekomst 1 av 10000 fodda
— Ca 10 barn varje ar i Sverige

= Hjartfel eller karlproblem hos ca 80%
— Knappt 10 barn varje ar i Sverige
— Kardiologbeddtmning vid diagnos

= En del fynd valdigt specifika for Williams
syndrom

= Collins Circulation 2013;127:2125
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Elastin

= Protein i vaggen pa
stora artarer
— 50% av aortas torrvikt

= GOr karlen elastiska —
Windkessel

= Genen ligger | det
omrade som &r
forandrat vid Williams
syndrom
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Supravalvular aortastenos

(SVAS)

= FoOrtrangning ovanfor |
aortaklaffen A
= 45-75% av barnen
= Sesialla aldrar
= Varierat forlopp
— 1/4 forvarras
— 2/3 stabila
= Kan kombineras med
— Klaffstenos
— Kranskarlspaverkan
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Risker med SVAS

= Beror pa graden av
fortrangning

= Fortjockad
vansterkammare
— Hjartsvikt

= Dalig blodférsorjning
till hjartmuskeln

— Sarskilt vid
kranskarlsproblem
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Behandling vid SVAS

= Vid hog tryckskillnad
40-50 mm Hg

— Tecken pa hjartsvikt
— Problem pa kranskaérl
= Qperation
— Ca 20% av barnen
= Ofta bra resultat vid ett

Ingrepp
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Langstrackt férsvavning av

aorta
= Ca 1/4 av barnen med
SVAS
= Fortjockad
vansterkammare

= HOgt blodtryck

= Operation sallan
mojlig

= Lakemedel mot hogt
blodtryck
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Stenoser | andra stora artarer

= Ca 1/5 av barnen

= Distala aorta — "Middle
aortic syndrome”

— 70% kraver ingen
behandling

— HOgt blodtryck

— Operation/Kateterbehandling
med tveksamma resultat

= Njurartarer
— HOgt blodtryck
— Behandling ibland
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Lungartarstenos

= Ca 40% av barnen
= Mest uttalat fore 1 ar

= Blir oftast battre med
tiden
— Lagre tryck i lungartarer
— Mindre elastin

= Kateterbehandling
aktuell enstaka ganger
— Ofta tveksamma resultat

= Hall fingrarna borta!!!!
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Kranskarlstorandringar

A B

= Ca 5% av barnen

= Mycket vanligare vid behandlingskravande SVAS
= Fortrangning vid avgang

= |Langstrackt utvidgning

= BehOver utredas hos barn som ska opereras
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Aorta- och mitralklaffproblem

= Vanligt forekommande

= Kan vara bade stenos
och insufficiens

= Nastan aldrig
behandlingskravande

= Aortaklaffen behover
ibland atgardas vid
operation av SVAS

— Klaffen stors av
karlstenosen

VOV isra Williams syndrom Agrenska 190205

GOTALANDSREGIONEN

A 4



Sahlgrenska Universitetssjukhuset

Kammarseptumdefekt (VSD)

= Vanligaste hjartfelet
— 9% vid Williams syndrom

= QOftast en, ibland flera
= Stort
— Stort lungflode
— HOgt lungartartryck
— Hijartsvikt
= Medelstort
— Stort lungflode
= Litet
= Stora hal ofta nara klaffar
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VSD - Ekokardiografi
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VSD - Behandling

Stor

— Operation fore 6 manader

— Tidig operation for att skydda lungkéarlen
Medelstor

— Vanta och hoppas att den blir liten/stanger sig

— Operation vid 4-5 ars alder

Liten

— Ingen behandling

Ger normal cirkulation — Enstaka behover pacemaker
Sallan operation vid Williams syndrom
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Lang QT-tid

= 13% av barnen
= Stdrning av aterstallningen av

hjartats elektriska aktivering

= Vanligen arftlig storning |

sarskilda jonkanalproteiner

= |nnebar 6kad risk for plotslig

hjartdod - Rytmrubbning

= QOklart hur detta ser ut vid

Williams syndrom
— Okad risk
— Aven kranskarl spelar roll

VASTRA
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Lakemedelsbehandling

= Aktuellt for barn med
— HOgt blodtryck
— Lang QT-tid
— | framtid for att Oka elastinnivaer

= Hogt blodtryck behandlas oavsett om det orsakas av
karlfortrangningar som kan behandlas eller g]
— Lakemedel maste valjas med tanke pa njurartarstenos

= Lang QT-tid kan behandlas for att minska risk for plotslig
dod
= Lakemedel for att 6ka elastinnivaer finns

— Aldre lakemedel utvecklade fér andra sjukdomar
— Utvarderingar vid Williams syndrom saknas
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Slutsatser

= Williams syndrom gar ihop med stérningar i de stora
artarernas karlvaggar

= Hijartfelen vid Williams syndrom paverkar framfor allt de
stora karlen

= Hjartfelen vid Williams syndrom kraver sallan
behandling, men kan vara svarbehandlade

= Alla barn med Williams syndrom bo6r undersokas av
barnkardiolog vid diagnos och sedan foljas med
— Ekokardiografi
— EKG
— Blodtryck
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