‘’Μεσοκολπική-Μεσοκοιλιακή επικοινωνία και Δημόσια Υγεία’’

Η μεσοκολπική και η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι πιο συχνές συγγενείς καρδιοπάθειες. Η  πρώιμη διάγνωση αποτελεί θέμα υψίστης σπουδαιότητας επειδή οι παθήσεις αυτές είναι ασυμπτωματικές. 

Σκοπός : Σκοπός της παρούσης αναδρομικής  μελέτης ήταν να διερευνηθούν οι παράγοντες που επηρεάζουν την νόσο.

Υλικό και μέθοδος : Τον πληθυσμό της μελέτης αποτέλεσαν 101 ασθενείς που χειρουργήθηκαν λόγω μεσοκολπικής και μεσοκοιλιακής επικονωνίας και νοσηλεύθηκαν στο Ωνάσειο Καρδιοχειρουργικό Κέντρο Αθηνών από 01/01/2003 έως 31/12/2004. Για τη  συλλογή των στοιχείων,  καταγράφηκαν τα δημογραφικά και τα ατομικά στοιχεία των ασθενών, το παθολογικό και χειρουργικό καρδιολογικό ιστορικό αναμνηστικό, οι έξεις και συνήθειες ενήλικων περιπτώσεων και τα  χαρακτηριστικά των  μητέρων. Η στατιστική ανάλυση των στοιχείων έγινε με περιγραφική στατιστική ανάλυση και με τη μέθοδο συμπλήρωσης εντύπου από την ίδια την ερευνήτρια μετά από έρευνα στα ιατρικά αρχεία του ‘’Ωνασείου’’. 

Αποτελέσματα :  Από τα 101 άτομα που χειρουργήθηκαν, 12 ήταν νεογνά/βρέφη (0-1 έτους), 35  παιδιά (1-12ετών), 8 έφηβοι(12-18ετών) και 45  ήταν ενήλικες (18 ετών και άνω).  Ως προς τη μεσοκολπική επικοινωνία και το φύλο, καταγράφηκαν 48 θήλεις και 22 άρρενες με, εκ των οποίων 17 παιδιά, 8 έφηβοι, 45 ενήλικες και 12 θήλεις και ως προς τη μεσοκοιλιακή επικοινωνία καταγράφηκαν  18 άρρενες, 12 νεογνά/βρέφη και  18 παιδιά. Ο μέσος όρος ηλικίας κατά τη διάγνωση του καρδιολογικού προβλήματος ήταν για τα νεογνά/βρέφη 3 μήνες, τα παιδιά 6 έτη και 3 μήνες, τους έφηβους 15 έτη και 2 μήνες και τους ενήλικες 39 έτη και 4 μήνες.  Ο μέσος όρος ηλικίας των ασθενών κατά το χειρουργείο ήταν 7 μήνες στα νεογνά/ βρέφη, 4 έτη και 8 μήνες στα παιδιά, 15 έτη και 2 μήνες στους έφηβους και 41 έτη και 4 μήνες στους ενήλικες.
 Από τη ανάλυση των αποτελεσμάτων βρέθηκε ότι, το υψηλότερο   ποσοστό  ασθενών ανακάλυψε σε τυχαίο έλεγχο την πάθησή του ή παρακολουθούνταν από παιδοκαρδιολόγο  και ότι, το 3% των ασθενών με συγγενή καρδιοπάθεια παρουσίαζαν  σύνδρομο Down και Noonan.  Επίσης βρέθηκε ότι, συμπτώματα κατά την εισαγωγή παρουσίασε το  58% και επιπλοκές  το 79%. Ως προς τις έξεις-συνήθειες ενήλικων περιπτώσεων με μεσοκοιλιακή και μεσοκολπική επικοινωνία βρέθηκε ότι, το υψηλότερο ποσοστό ήταν καπνιστές. Όσον αφορά τις μητέρες, το υψηλότερο ποσοστό ήταν από  18-30 ετών και το 55% ήταν καπνίστριες. 
Συμπεράσματα : Η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι συχνότερη στα αγόρια και στα νεογνά/παιδιά (0-12 ετών), ενώ η μεσοκολπική επικοινωνία στα κορίτσια και στους εφήβους ενήλικες (>18 ετών).  

Είναι ιδιαίτερα σημαντικό,  η πολιτεία σε συνεργασία με τους επαγγελματίες υγείας να οργανώσει έγκαιρα και συστηματικά, διαγνωστικά  εκπαιδευτικά  προγράμματα του πληθυσμού για τη βελτίωση των γνώσεων της νόσου. 

‘’Atrial – Ventricular Septal Defect and Public Health’’
The atrial and ventricular septal defect consists one of the most common congenital heart disease. Early diagnosis is a matter of great importance because these diseases are asymptomatic 

Aim: Τhe aim of this retrospective study  was to investigate the factors that affect the disease.

Method ana material : The sample study included 101 patients of both sexes who were hospitalized in Onasio Cardiac of Athens from 01/01/2003  to 31/12/2004. The data were collected by recording the demographic and personal  variables, the pathological and  surgical cardiology history, the habits of adults, and the personal characteristics of mothers. It has been used the method of discriptional statistical analysis for analysing the data and also it has been used the method of filling printed forms, from the behalf of the author herself after completing the investigation and research on Onaseio Hospital of Athens.

Results :  From the 101 sample study, 12 were infants of age  0-1 years  old,  35 were children, 1-12 years old, 8 were  adolescents 12-18 years old and 45 were adults, above 18 years old. According to the atrial septal defect  and  the age,  there were recordred 48 women and  22 men, of whom 17 children,  8 adolescents  45 adults and  12 women. Αccording to the ventricular septal defect, and  the age,   there were recordrd  18 men,  12 infants and   18 children. The time of diagnosis of the cardiological problem was for the infants 3 months, the children 6 years and 3 months,  the adolescents  15 years and 2 months and the adults  39 years and 4 months.  The mean value of age at the surgery was 7 months to the infants,  4 years and 8 months to the children,  15 years and 2 months to the adolescents, and 41 years and 4 months to the adults. 

The analysis of the results revealed that, the highest percentage of patients found out about the disease to a random test or was attented by cardiologist- paediatrician and that 3% of the patients manifestated syndrome of Down and  Noonan. It was also found that, the 58% manifestated symptoms of the disease during the admission to the hospital and complications the 79%. According to the habits of adults, it was foumd that the highest percentage were smokers.

The results also showed that the highest percentage of mothers were of age 18 to 30 years old and the 55% were smokers.

Conclusions : The ventricular septal defect is more often recorded  to boys and infants (0-12 yeras old),  and the atrial septal defect is more often recorded to girls and adults  (>18 years old).  
It is crucial, for the society in collaboration with the health care professionals to imply early and systematic diagnostic and educational programs for improving the knowledge of the disease.
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ΓΕΝΙΚΟ ΜΕΡΟΣ
1. ΕΙΣΑΓΩΓΗ
 Η λέξη «συγγενής» σημαίνει «εκ γεννετής»3. Ως συγγενείς καρδιοπάθειες χαρακτηρίζονται οι ανατομικά καθορισμένες νοσολογικές οντότητες-διαμαρτίες περί τη διάπλαση της καρδιάς και των μεγάλων αγγείων.2

Οι συγγενείς καρδιοπάθειες αποτελούν σήμερα  ένα από τα μεγάλα και ενδιαφέροντα κεφάλαια της καρδιολογίας. Με την εξέλιξη της χειρουργικής στο πεδίο αυτό, οι συγγενείς καρδιοπάθειες έπαψαν σήμερα να αποτελούν αντικείμενο ενδιαφέροντος μόνο του παιδοκαρδιολόγου. Ένας σημαντικός αριθμός ατόμων, χειρουργημένων και μή, φτάνει στην ενήλικη ζωή και έχει ανάγκη παρακολούθησης τόσο για συγγενή καρδιακή ανωμαλία όσο και για άλλες καρδιακές παθήσεις που δυνατό να εμφανιστούν στα άτομα αυτά.4
 
 Οι  συγγενείς καρδιοπάθειες οφείλονται σε ανώμαλη ανάπτυξη της καρδιάς ενωρίς στην εμβρυϊκή ζωή (3η-6η εβδομάδα της εγκυμοσύνης) και αποτελούν την κύρια ομάδα των καρδιοπαθειών της παιδικής ηλικίας.5 Τουλάχιστον το 80% των παιδιών αυτών θα μπορεί να εργασθεί, να δημιουργήσει οικογένεια και να ενταχθεί στο κοινωνικό σύνολο.3

 Η σοβαρότητα της ανωμαλίας είναι διάφορου βαθμού. Μπορεί να είναι ελαφριά και να μην έχει καμία επίπτωση στην υγεία του παιδιού, να είναι μέτρια ή σοβαρή οπότε και χρειάζεται αντιμετώπιση. 5 Έτσι λοιπόν,  στο ένα τρίτο των παιδιών αυτών  που γεννιούνται με καρδιακή ανωμαλία, η πάθηση είναι σοβαρή και συνήθως οδηγεί σε θάνατο εντός του 1ου έτους εάν δε γίνει θεραπεία. Ο θάνατος συνηθέστερα οφείλεται σε ατρησία της αορτής, στένωση του ισθμού της αορτής, μετάθεση των μεγάλων αγγείων, τετραλογία του Fallot, διπλή έξοδο εκ της δεξιάς κοιλίας και ατρησία της πνευμονικής με άθικτο το μεσοκοιλιακό διάφραγμα.6 Σήμερα με την έγκαιρη διάγνωση, τη συντηρητική αγωγή  και κυρίως τη χειρουργική θεραπεία σώζονται πολλά παιδιά που πάσχουν από σοβαρή συγγενή καρδιοπάθεια.7
 
 Η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι η συχνότερη ανωμαλία στα νεογέννητα και στην παιδική ηλικία, ενώ στους ενηλίκους συχνότερη είναι η μεσοκολπική επικοινωνία.8 Γενικότερα, η συχνότητα των συγγενών καρδιοπαθειών επηρεάζεται από την ηλικία. Πολύ συχνές παθήσεις της βρεφικής ηλικίας δεν υπάρχουν στη μεγάλη ηλικία.9
Από τα στοιχεία αυτά είναι φανερό ότι οι συγγενείς καρδιοπάθειες είναι ένα από τα πιο σημαντικά (ίσως το πιο σημαντικό) προβλήματα υγείας του παιδιού στη χώρα μας.5
2. ΑΝΑΤΟΜΙΑ ΚΑΡΔΙΑΣ
Το καρδιακό σύστημα είναι ένα δίκτυο, που η λειτουργία του εξυπηρετεί δύο βασικούς σκοπούς: ο ένας είναι η απελευθέρωση οξυγόνου και θρεπτικών συστατικών σε όλα τα όργανα του ανθρώπινου σώματος και ο άλλος η απομάκρυνση των άχρηστων προϊόντων του μεταβολισμού από τους ιστούς.


Η καρδιά είναι το κεντρικό όργανο του όλου συστήματος. Είναι μια μυϊκή αντλία μεγέθους μεγάλης γροθιάς και ζυγίζει 300-400 γραμμάρια. Βρίσκεται μέσα στην κοιλότητα του θώρακα, ανάμεσα στο δεξιό και αριστερό πνεύμονα, ακριβώς πίσω και αριστερά από το στέρνο. Ο μύς της καρδιάς λέγεται μυοκάρδιο και για λόγους προστασίας καλύπτεται από μια μεμβράνη, το περικάρδιο. Εσωτερικά η καρδιά καλύπτεται από το ενδοκάρδιο και χωρίζεται σε 4 κοιλότητες: δεξιό κόλπο, δεξιά κοιλία που επικοινωνούν μέσω τριγλώχινας βαλβίδας και αριστερό κόλπο, αριστερή κοιλία που επικοινωνούν μέσω της μιτροειδούς βαλβίδας. Οι κόλποι χωρίζονται μεταξύ τους (χωρίς να επικοινωνούν) από το μεσοκολπικό διάφραγμα, ενώ οι κοιλίες αντίστοιχα από το μεσοκοιλιακό διάφραγμα. Παθολογικές καταστάσεις που θέτουν σε επικοινωνία τους κόλπους μεταξύ τους είναι η μεσοκολπική επικοινωνία (3 τύποι) και για τις κοιλίες αντίστοιχα, είναι η μεσοκοιλιακή επικοινωνία (διάφοροι τύποι και συνδυασμοί), όλες συγγενείς καρδιοπάθειες. Εκτός από τις βαλβίδες μιτροειδή και τριγλώχινα που προαναφέρθηκαν η καρδιά έχει άλλες δύο βαλβίδες την αορτική που βρίσκεται μεταξύ αριστερής κοιλίας και αορτής και την πνευμονική μεταξύ δεξιάς κοιλίας και πνευμονικής αρτηρίας.
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Εικόνα 2.1: Ανατομία καρδιάς
Επειδή η καρδιά λειτουργεί συνεχώς για να προμηθεύει αίμα σε ολόκληρο το σώμα, γι’ αυτό και έχει μεγάλη ανάγκη να τροφοδοτείται και η ίδια με αίμα. Η τροφοδοσία αυτή γίνεται με τη βοήθεια των δύο αρτηριών της αριστερής και της δεξιάς οι οποίες ξεκινούν από την αορτή περίπου 1,5 εκ. πάνω από την αορτική βαλβίδα. Η αριστερή στεφανιαία αρτηρία αποτελείται από το στέλεχος το οποίο χωρίζεται σε δύο μεγάλους κλάδους, το πρόσθιο κατιόντα και τη περισπώμενη που αιματώνουν την αριστερή και πρόσθια πλευρά της καρδιάς ενώ τη δεξιά και κατώτερη πλευρά αιματώνει κυρίως η δεξιά στεφανιαία αρτηρία.

Η καρδιά όμως για να λειτουργεί ρυθμικά έχει ένα ηλεκτρικό σύστημα που αποτελείται από μια κεντρική βηματοδοτική μονάδα (περιοχή του δεξιού κόλπου με εξειδικευμένα κύτταρα παραγωγής ηλεκτρικών ερεθισμάτων) που λέγεται φλεβόκομβος και μια σειρά «καλωδιώσεων» που μεταφέρουν τα ηλεκτρικά ερεθίσματα, ώστε να συσπάται το μυοκάρδιο και να επιτυγχάνεται η καρδιακή λειτουργία. Διαταραχές τόσο της λειτουργίας του φλεβόκομβου όσο και των «καλωδιώσεων» μας προκαλούν τις γνωστές αρρυθμίες, οι οποίες ανάλογα με τον τύπο και τη σοβαρότητά τους αντιμετωπίζονται είτε φαρμακευτικά είτε με εμφύτευση μόνιμου βηματοδότη.16
3. ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΗ ΚΑΙ ΑΝΩΜΑΛΗ ΚΑΡΔΙΑΚΗ ΑΝΑΠΤΥΞΗ
Κατά τον πρώτο μήνα της κύησης, δημιουργείται ο αρχέγονος, ευθύγραμμος καρδιακός σωλήνας, αποτελούμενος στη σειρά-και από κεφαλικά προς ουραία- από το φλεβώδη κόλπο, την αρχέγονη κοιλία,τον καρδιακό βολβό και τον αρτηριακό κορμό. Στον δεύτερο μήνα της κύησης, αυτός ο σωλήνας αναδιπλώνεται, δημιουργώντας δύο παράλληλα συστήματα άντλησης, καθένα με δύο κοιλότητες και μια μεγάλη αρτηρία. Οι δύο κόλποι αναπτύσσονται από το φλεβώδη κόλπο, το κολποκοιλιακό κανάλι χωρίζεται από τα ενδοκαρδιακά προσκεφάλαια στα στόμια της τριγλώχινας και της μιτροειδούς, ενώ η δεξιά και η αριστερή κοιλία αναπτύσσονται από την αρχέγονη κοιλία και τον καρδιακό βολβό. Η διαφορετική αύξηση των μυοκαρδιακών κυττάρων προκαλεί τη στροφή του ευθύγραμμου καρδιακού σωλήνα προς τα δεξιά, ενώ το βολβοκοιλιακό τμήμα του σωλήνα αναδιπλώνεται, φέρνοντας τις κοιλίες τη μία δίπλα στην άλλη. Η μετανάστευση του κολποκοιλιακού καναλιού στα δεξιά και του μεσοκοιλιακού διαφράγματος στα αριστερά εξυπηρετεί την στοίχιση κάθε κοιλίας με την κατάλληλη κολποκοιλιακή βαλβίδα της. Στο ουραίο άκρο του καρδιακού σωλήνα, ο καρδιακός βολβός χωρίζεται στον υποαορτικό μυϊκό κώνο και στον υποπνευμονικό μυϊκό κώνο. Ο υποπνευμονικός κώνος επιμηκύνεται και ο υποαορτικός κώνος απορροφάται, επιτρέποντας στην αορτή να μετακινηθεί πρός τα πίσω και να συνδεθεί με την αριστερή κοιλία.

Ένα πλήθος ανωμαλιών μπορεί να προκύψει από βλάβες σε αυτό το βασικό αναπτυξιακό πρότυπο. Ο αρχέγονος φλεβώδης κόλπος διαχωρίζεται σε δεξί και αριστερό κόλπο από το πρωτογενές διάφραγμα, δημιουργώντας με τον τρόπο αυτό το στόμιο του κατώτερου μεσοκολπικού πρωτογενούς τρήματος. Το δευτερογενές διάφραγμα διαχωρίζει πλήρως τις κολπικές κοιλότητες με την εξαίρεση ενός κεντρικού ανοίγματος –το ωειδές βοθρίο- το οποίο καλύπτεται από ιστό του πρωτογενούς διαφράγματος, ο οποίος και αποτελεί τη βαλβίδα του ωειδούς τρήματος.


Η πρόσθια και οπίσθια συγχώνευση των ενδοκαρδιακών προσκεφαλαίων χωρίζει το κολποκοιλιακό κανάλι στα στόμια της τριγλώχινας και της μιτροειδούς. Από τα ενδοκαρδιακά προσκεφάλαια δημιουργούνται το κατώτερο τμήμα του μεσοκολπικού διαφράγματος, το ανώτερο τμήμα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος και τμήματα των διαφραγματικών γλωχίνων, τόσο της τριγλώχινας όσο και της μιτροειδούς βαλβίδας. Η ακεραιότητα του μεσοκολπικού διαφράγματος εξαρτάται από την ανάπτυξη του πρωτογενούς και του δευτερογενούς διαφράγματος και την κατάλληλη συγχώνευση των ενδοκαρδιακών προσκεφαλαίων. Το αποτέλεσμα των αναπτυξιακών διαταραχών αυτής της διαδικασίας είναι μεσοκολπική επικοινωνία και διαφόρων βαθμών κολποκοιλιακά ελλείμματα.


Η διαμερισματοποίηση των κοιλιών συμβαίνει όταν η κεφαλική ανάπτυξη του κύριου μεσοκοιλιακού διαφράγματος έχει ως αποτέλεσμα τη συγχώνευσή του με τα ενδοκαρδιακά προσκεφάλαια και το υμενώδες διάφραγμα. Ελλείμματα στο μεσοκοιλιακό διάφραγμα μπορούν να προκύψουν εξαιτίας ανεπαρκούς διαφραγματικής μάζας, κακής στοίχισης των διαφραγματικών τμημάτων σε διαφορετικά επίπεδα αποτρέποντας τη συγχώνευσή τους, ή ενός υπερβολικά επιμηκυσμένου αρτηριακού κώνου, που κρατά τα διαφραγματικά τμήματα σε απόσταση. 14
3.1 Νεογνά και βρέφη

Οι περισσότερες αποφάσεις για την αντιμετώπιση ασθενών με σημαντική συγγενή καρδιοπάθεια λαμβάνονται στη διάρκεια των πρώτων μηνών ζωής. Η αυξημένη προγεννητική διάγνωση των σημαντικών συγγενών καρδιακών ανωμαλιών έχει ως αποτέλεσμα την έγκαιρη εισαγωγή στο νοσοκομείο και παρέμβαση στα νεογνά με συγγενή καρδιοπάθεια. Με τις βελτιωμένες χειρουργικές και επεμβατικές τεχνικές καθετηριασμού, πολλά από αυτά τα νεογνά υποβάλλονται σε πρώιμη παρέμβαση. Υπάρχει μια τάση προς την πλήρη αποκατάσταση στα νεογνά και τα βρέφη, εξαιτίας της βελτιωμένης διατήρησης του μυοκαρδίου και των χειρουργικών τεχνικών. Στα περισσότερα καρδιολογικά κέντρα, η χειρουργική θνησιμότητα για αυτή την ηλικιακή ομάδα κυμαίνεται μεταξύ 2% και 4%, που αποτελεί βελτίωση σε σχέση με τα αποτελέσματα του παρελθόντος.

Με την αύξηση της εμπειρίας σε αυτή την ηλικιακή ομάδα, η προσοχή έχει στραφεί πλέον από την θνησιμότητα στη νοσηρότητα. Καθώς η προσδοκία για τα περισσότερα απ’ αυτά τα νεογνά και νεαρά βρέφη είναι ότι θα επιβιώσουν μέχρι την ενήλικο ζωή, η έκβαση της νευρολογικής τους ανάπτυξης έχει γίνει τόσο σημαντική όσο και το αποτέλεσμα της καρδιακής παρέμβασης. Η συνεχιζόμενη έρευνα σε αυτή την ηλικιακή ομάδα αναμένεται να δώσει περισσότερα στοιχεία για τα οφέλη της πρόωρης παρέμβασης στα νεογνά και βρέφη με συγγενή καρδιοπάθεια.

3.2 Παιδιά και έφηβοι

Οι ταχείς ρυθμοί σωματικής αύξησης της βρεφικής και εφηβικής ηλικίας αποτελούν περιόδους ταχέων αιμοδυναμικών μεταβολών. Οι στενωτικές αλλοιώσεις, που μπορεί να εξελίσσονται σχετικά αργά κατά τα πρώτα παιδικά χρόνια, χρειάζονται πιο συχνή παρακολούθηση στη διάρκεια της εφηβείας. Η παιδική και εφηβική ηλικία αποτελούν τον κατάλληλο χρόνο για την έναρξη της εκπαίδευσης, όχι μόνο των γονέων, αλλά και των ίδιων των ασθενών, όσον αφορά στην καρδιακή τους νόσο αλλά και στις ευθύνες που τη συνοδεύουν. Ζητήματα όπως η ανάγκη συμμόρφωσης προς τη φαρμακευτική αγωγή, η αποφυγή του καπνίσματος και της χρήσης παράνομων σκευασμάτων, καθώς και η συμβουλευτική καθοδήγηση αναφορικά με την εγκυμοσύνη και την αντισύλληψη, δεν αποτελούν ζητήματα αποκλειστικά των ενηλίκων με συγγενή καρδιοπάθεια, ενώ η ανάγκη για συζήτηση αυτών των θεμάτων στην παιδική καρδιολογική κλινική συνεχώς αυξάνεται.

3.3 Ενήλικες

Οι ασθενείς και συχνά τα μέλη της οικογένειας θα πρέπει να κατανοούν την καρδιακή τους πάθηση αναφορικά με τα ότι έχει γίνει μέχρι τώρα, αλλά και το τι θα μπορούσε  να συμβεί στο μέλλον. Αυτό είναι ιδιαίτερα σημαντικό για το νεαρό ασθενή που εντάσσεται στον κόσμο των ενηλίκων. Οι ασθενείς χρειάζονται πληροφορίες  και θα πρέπει να είναι συνεργάσιμοι όσον αφορά στην περίθαλψή τους. 

Οι πιθανές μακροπρόθεσμες επιπλοκές στους ενήλικες με συγγενή καρδιοπάθεια θα πρέπει να εξηγούνται στους ασθενείς που βρίσκονται σε σχετικά υψηλό κίνδυνο. Η πιθανή ανάγκη για μελλοντική θεραπεία- ιατρική ή με καθετήρα ή χειρουργική- θα πρέπει να συζητείται με τον ασθενή εάν υπάρχει η πιθανότητα να χρειαστεί κάποια από αυτές στο άμεσο μέλλον. Είναι αναγκαίο να αντιμετωπίζονται τα καθημερινά ζητήματα που ενδιαφέρουν αυτούς τους νεαρούς ενήλικες, όπως τα προγράμματα άσκησης, οι περιορισμοί στην οδήγηση καθώς και περιορισμοί που αφορούν στα ταξίδια. Πολλά νεαρά άτομα με συγγενή καρδιοπάθεια χρειάζονται καθοδήγηση αναφορικά με τις επαγγελματικές επιλογές, την ένταξη στο εργατικό δυναμικό, την ασφαλισιμότητα και το προσδόκιμο ζωής.

Αρκετοί θα θελήσουν να δημιουργήσουν οικογένεια, οπότε θα πρέπει να αντιμετωπιστούν τα ζητήματα οικογενειακού προγραμματισμού. Θα πρέπει να συζητούνται οι κατάλληλες μέθοδοι αντισύλληψης για τον κάθε ασθενή. Η συμβουλευτική καθοδήγηση πριν τη σύλληψη για τον κίνδυνο που θα διατρέξει η μητέρα και το έμβρυο για οποιαδήποτε δεδομένη εγκυμοσύνη θα πρέπει να γίνεται από εξειδικευμένους γιατρούς. Αυτοί θα λάβουν υπόψη την καρδιακή ανατομία της μητέρας, τη λειτουργική κατάσταση της μητέρας, το προσδόκιμο ζωής της μητέρας, τον κίνδυνο μετάδοσης της συγγενούς καρδιοπάθειας στους απογόνους και τον κίνδυνο πρόωρου τοκετού.

Τέλος, είναι σημαντικό να τονιστεί ότι οι συνοσηρότητες, όπως η παχυσαρκία, το κάπνισμα, η υψηλή αρτηριακή πίεση, ο διαβήτης και το υψηλό επίπεδο χοληστερόλης, προσθέτουν νέα επίπεδα πολυπλοκότητας σε αυτούς τους ασθενείς, καθώς μεγαλώνουν και θα πρέπει να αποτελούν τμήμα πλέον των εντολών του καρδιολόγου του ασθενούς.14
4. ΤΑΞΙΝΟΜΗΣΗ ΤΩΝ ΣΥΓΓΕΝΩΝ ΚΑΡΔΙΟΠΑΘΕΙΩΝ
Οι συγγενείς καρδιοπάθειες χωρίζονται σε δύο μεγάλες ομάδες ανωμαλιών της κατασκευής της καρδιάς, τις ακυανωτικές και τις κυανωτικές (βλ.πίνακα 4.1).
 Οι ακυανωτικές καρδιοπάθειες χαρακτηρίζονται από φυσιολογική ποσότητα οξυγόνου στο αρτηριακό αίμα (αίμα που έχει οξυγονωθεί στους πνεύμονες και κυκλοφορεί στις αρτηρίες του σώματος) και φυσιολογικό χρώμα δέρματος, ενώ στις κυανωτικές η ποσότητα του οξυγόνου στο αρτηριακό αίμα είναι ελαττωμένη (υποξαιμία) και το δέρμα έχει κυανωτικό (μελανό) χρώμα. Οι πιο συχνές ακυανωτικές  καρδιοπάθειες κατά σειρά συχνότητας εμφάνισης (ποσοστό επί του συνόλου των συγγενών καρδιοπαθειών είναι η μεσοκοιλιακή επικοινωνία (30-50%), ο ανοιχτός βοτάλειος πόρος (10%), η μεσοκολπική επικοινωνία (7-10%), η στένωση της πνευμονικής βαλβίδας (7%), η στένωση του ισθμού της αορτής (6%) και η στένωση της αορτικής βαλβίδας (6%). Από τις κυανωτικές καρδιοπάθειες οι πιο συχνές είναι η τετραλογία του Fallot (5%) και η μετάθεση των μεγάλων αρτηριών (5%). Οι υπόλοιπες συγγενείς καρδιοπάθειες αποτελούν μια ομάδα σχετικά σπάνιων και πολύπλοκων ανωμαλιών της ανατομίας της καρδιάς (όπως π.χ. κοινός αρτηριακός κορμός, μονήρης κοιλία, ατρησία τριγλώχινας βαλβίδας, ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών).

	Ακυανωτικές
	Κυανωτικές

	Με επικοινωνία
	· Τετραλογία του Fallot

	· Μεσοκοιλιακή επικοινωνία
	· Μετάθεση των μεγάλων αρτηριών

	· Παραμονή ανοικτού βοτάλειου πόρου
	· Κοινός αρτηριακός κορμός

	· Μεσοκολπική επικοινωνία
	· Ολική ανώμαλη εκβολή πνευμονικών φλεβών

	Χωρίς επικοινωνία
	· Ατρησία τριγλώχινας

	· Στένωση πνευμονικής
	· Διπλοέξοδος δεξιά κοιλία

	· Στένωση αορτής
	· Ατρησία πνευμονικής χωρίς μεσοκοιλιακή επικοινωνία 

	· Στένωση ισθμού αορτής
	


ΠΙΝΑΚΑΣ 4.1: Ταξινόμηση συγγενών καρδιοπαθειών
 Μεσοκολπική Επικοινωνία: Η μεσοκολπική επικοινωνία είναι μια “τρύπα” στο διάφραγμα που χωρίζει τον δεξιό από τον αριστερό κόλπο. Το αίμα πηγαίνει από τον αριστερό κόλπο προς τον δεξιό κόλπο και από εκεί προς την δεξιά κοιλία και την πνευμονική αρτηρία. Αυτό έχει ως αποτέλεσμα: 1) η δεξιά κοιλία να δουλεύει πιο πολύ, γιατί πρέπει να προωθήσει περισσότερο αίμα προς την πνευμονική αρτηρία, 2) πιο πολύ αίμα να πηγαίνει στους πνεύμονες. Άρρωστοι με μεσοκολπική επικοινωνία σπάνια παρουσιάζουν συμπτώματα στην παιδική ηλικία. Η “τρύπα” αυτή σχεδόν ποτέ δεν κλείνει μόνη της.
Μεσοκοιλιακή Επικοινωνία: Η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι μια “τρύπα” στο διάφραγμα (μεσοκοιλιακό) που χωρίζει την αριστερή από την δεξιά κοιλία (βλ.εικόνα 4.1). Το αίμα φεύγει με μεγάλη πίεση από την αριστερή κοιλία προς την δεξιά κοιλία και την πνευμονική αρτηρία. Αυτό έχει ως αποτέλεσμα: 1) η αριστερή κοιλία να δουλεύει πιο πολύ, γιατί πρέπει να προωθήσει αίμα τόσο μέσα από την “τρύπα”, όσο και από την αορτή σε όλο το σώμα, 2) πιο πολύ αίμα να πηγαίνει (συσσωρεύεται) στους πνεύμονες και 3) όταν η “τρύπα” είναι μεγάλη, το αυξημένο ποσό αίματος που πηγαίνει μέσα από αυτή με μεγάλη πίεση στους πνεύμονες μπορεί να προκαλέσει μόνιμες βλάβες στα αγγεία των πνευμόνων που δεν υποχωρούν μετά το κλείσιμο της “τρύπας” (μόνιμη πνευμονική υπέρταση). Άρρωστοι με μεσοκοιλιακή επικοινωνία και μόνιμη πνευμονική υπέρταση είναι πρακτικά ανεγχείρητοι. Όταν η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι πολύ μικρή, δεν έχει καμία επίδραση στην καρδιά και μπορεί να κλείσει μόνη της 50-60% των περιπτώσεων. 
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Εικ. 4.1: Μεμβρανώδες έλλειμμα μεσοκοιλιακού διαφράγματος
Ανοιχτός Βοτάλειος Πόρος: Ο ανοιχτός βοτάλειος πόρος είναι ένα μικρό αγγείο που στο έμβρυο συνδέει την αορτή με την πνευμονική αρτηρία. Το αγγείο αυτό στα φυσιολογικά άτομα κλείνει αμέσως μετά την γέννηση. Η επίδρασή του στην καρδιά είναι παρόμοια με εκείνη της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας.
Στένωση της Πνευμονικής Βαλβίδας: Η στένωση της πνευμονικής βαλβίδας προκαλείται από την πάχυνση  και συνένωση των 3 φύλλων (γλωχίνων) που την αποτελούν (βλ.εικόνα 4.2). Όταν είναι σοβαρή, η δεξιά κοιλία κουράζεται, γιατί δουλεύει “σκληρά” προσπαθώντας να προωθήσει το αίμα μέσα από την στένωση. Αυτό συμβαίνει συνήθως ύστερα από αρκετά χρόνια, εκτός αν η στένωση είναι πολύ σοβαρή, οπότε η δεξιά κοιλία ανεπαρκεί πολύ γρήγορα.5 Συχνότητα : Η στένωση της πνευμονικής βαλβίδας απαντάται σε 1 στις 2000 γεννήσεις. Η ατρησία είναι πιο σπάνια και εμφανίζεται σε 1 στις 10000 περίπου γεννήσεις. Αιτιολογία : Άγνωστη10
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Εικ. 4.2:.  Απεικονίζεται μεταστενωτική διάταση της πνευμονικής αρτηρίας
Στένωση της Αορτικής Βαλβίδας: Η στένωση της αορτικής βαλβίδας προκαλείται από πάχυνση και συγκόλληση των 3 γλωχίνων της (βλ.εικόνα 4.3). Η αριστερή κοιλία δουλεύει “σκληρά” προσπαθώντας να προωθήσει το αίμα μέσα από την στενή αορτική βαλβίδα. Η αριστερή κοιλία ύστερα από ένα χρονικό διάστημα, ανάλογα με την σοβαρότητα της στένωσης, κουράζεται και δεν μπορεί να τροφοδοτήσει επαρκώς με αίμα τα διάφορα όργανα (εγκέφαλο, νεφρά, την ίδια την καρδιά κ.τ.λ.) του σώματος. Παιδιά με σοβαρή στένωση της αορτής μπορεί να υποστούν συγκοπή.5
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Εικ. 4.3: Στην πρώτη εικόνα φαίνονται τα υπερτροφικά τοιχώματα της αριστερής κοιλίας λόγω βαλβιδικής αορτικής στένωσης. Στη δεύτερη εικόνα, η στένωση έχει οδηγήσει πλέον σε διατεταμένη και δυσλειτουργική αριστερή κοιλία (βαρύτερη εδώ η ανεπάρκεια), ‘όπως φαίνεται και από το M-mode
Στένωση του Ισθμού της Αορτής: Η στένωση του ισθμού της αορτής είναι μια στένωση της αορτής αρκετά έξω από την καρδιά (βλ.εικόνες 4.4,4.5). Η πάθηση αυτή έχει παρόμοια επίδραση στην καρδιά, όπως και η στένωση της αορτικής βαλβίδας. Επιπλέον σ’ ένα σημαντικό ποσοστό παιδιών προκαλεί υπέρταση.5 Συχνότητα : Η συχνότητα είναι μία περίπτωση στις 1600 γεννήσεις, με αναλογία άρρενα/θήλεα=2/1. Ο κίνδυνος προσβολής του εμβρύου είναι 18%! Σε περίπτωση που η μητέρα γεννήθηκε με στένωση του ισθμού της αορτής. Αιτιολογία : Η στένωση του ισθμού εμφανίζεται σε 35% των εμβρύων με σύνδρομο Turner. Σε ορισμένες περιπτώσεις έχουν ενοχοποιηθεί υψηλές δόσεις βιταμίνης Α.10
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Εικ. 4.4:  Διάταση της δεξιάς εις βάρος της αριστερής κοιλίας σε έμβρυο που γεννήθηκε  με στένωση ισθμού αορτής.
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Εικ. 4.5: Στην πρώτη εικόνα φαίνεται το ίδιο εύρημα με την προηγούμενη, ενώ στη δεύτερη απεικονίζεται η οπίσθια αορτική πτυχή, που προκαλεί τη στένωση του ισθμού της αορτής τύπου ενηλίκου.
Τετραλογία Fallot:: Η τετραλογία Fallot (βλ.εικόνα 4.6) είναι συνδυασμός δύο ανωμαλιών στην κατασκευή της καρδιάς: 1) μιας μεγάλης μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και 2) μιας σοβαρής στένωσης στη δεξιά κοιλία, στο μυϊκό χώρο που υπάρχει κάτω από την πνευμονική βαλβίδα. Ένα μεγάλο ποσό του αίματος της δεξιάς κοιλίας αντί να πάει στους πνεύμονες διαφεύγει μέσα από την τρύπα  προς την αριστερή κοιλία και αορτή χωρίς να πάρει οξυγόνο από τους πνεύμονες. Ως συνέπεια το σώμα δέχεται αίμα με ελαττωμένη ποσότητα οξυγόνου (υποξαιμία) και έχουμε κυάνωση (μελάνιασμα). Συχνότητα : Η συχνότητα της ανωμαλίας είναι 1 στις 3000 γεννήσεις. Στο 4% των περιπτώσεων συνυπάρχει έλλειμμα του κολποκοιλιακού διαφράγματος και στο 2% απουσία πνευμονικής βαλβίδας. Αιτιολογία : Άγνωστη, δεν συνδυάζεται συχνά με χρωμοσωμικές ανωμαλίες. Έχει παρατηρηθεί συσχέτιση με αλκοολισμό της μητέρας, λήψη μεγάλων δόσεων βιταμίνης Α, θαλιδομίδης.10
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Εικ. 4.6: Φαίνεται το έλλειμμα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος κοντά στους χώρους εξόδου των κοιλιών και η αορτή που εφιππεύει στο μεσοκοιλιακό διάφραγμα. Στη δεύτερη εικόνα είναι εμφανής η δυσαναλογία μεταξύ της μεγάλης αορτικής ρίζας και της μικρής στενής ρίζας της πνευμονικής αρτηρίας.
Μετάθεση των Μεγάλων Αρτηριών: Η ανωμαλία αυτή χαρακτηρίζεται από αντίθετη του φυσιολογικού έκφυση των μεγάλων αρτηριών (βλ.εικόνα 4.7). Συγκεκριμένα, η αορτή βγαίνει από την δεξιά κοιλία και η πνευμονική αρτηρία από την αριστερή κοιλία. Η αορτή και το σώμα παίρνουν αίμα από την δεξιά κοιλία, που δεν έχει οξυγονωθεί στους πνεύμονες και ως εκ τούτου έχει ελάχιστο ποσό οξυγόνου (μεγάλη υποξαιμία). Ο τρόπος αυτός κυκλοφορίας του αίματος είναι ασυμβίβαστος με την ζωή. Τα νεογνά αυτά επιζούν λόγω της παρουσίας μιας μικρής μεσοκολπικής επικοινωνίας (γνωστή ως “ωοειδές τμήμα”), που επιτρέπει την ανάμειξη του αίματος του αριστερού (οξυγονωμένου αίματος) και του δεξιού (μη οξυγονωμένου αίματος) κόλπου. Αυτό έχει ως αποτέλεσμα μια ελαφρά βελτίωση του ποσού του οξυγόνου στο αίμα που πηγαίνει από την δεξιά κοιλία στην αορτή και την επιβίωση των νεογνών αυτών για λίγες συνήθως ημέρες. Η διενέργεια με καθετηριασμό καρδιάς κολπικής διαφραγματοστομίας με μπαλόνι, δηλαδή διεύρυνσης του ωοειδούς τμήματος με ειδικό καθετήρα που καταλήγει σε μπαλόνι, είναι απαραίτητη προκειμένου να επιζήσουν τα νεογνά αυτά σε καλή κατάσταση μέχρι τον χρόνο της χειρουργικής διόρθωσης της πάθησης.5
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Εικ. 4.7:  Πλήρης μετάθεση των μεγάλων αγγείων με την πρώτη εικόνα να δείχνει τα αγγεία παράλληλα αντί διασταυρούμενα. Η δεύτερη εικόνα δείχνει το αγγείο που ξεκινά από την αριστερά κοιλία να πορεύεται προς τα πίσω διχαζόμενη αμέσως σε δύο μικρότερα αγγεία (άρα το αγγείο αυτό είναι η πνευμονική). Η τρίτη εικόνα δείχνει το αορτικό τόξο με τους κλάδους του να εκπορεύεται από τη δεξιά κοιλία.
Moνήρης Κοιλία: Αυτός ο όρος προσδιορίζει μια ομάδα ανωμαλιών που χαρακτηρίζονται από την παρουσία μιας κολποκοιλιακής σύνδεσης που καταλήγει αποκλειστικά σε μία κοιλία. Περιλαμβάνει δηλαδή:
· Τις περιπτώσεις στις οποίες δύο κόλποι συνδέονται, είτε με μία κοινή κολποκοιλιακή βαλβίδα, είτε με δύο ξεχωριστές στη μοναδική υπάρχουσα κοιλία (μονήρης κοιλία διπλής εισόδου), (βλ.εικόνα 4.8).
· Τις περιπτώσεις εκείνες, στις οποίες, εξ αιτίας της απουσίας στη απουσιάζει η μιτροειδής ή η τριγλώχινα και η κοιλία που έτσι δεν συνδέεται με τον αντίστοιχο κόλπο, είτε είναι υποπλαστική και μη λειτουργική, είτε απουσιάζει.
Συχνότητα : Η μονήρης κοιλία είναι σπάνια. Αντιπροσωπεύει περίπου το 1.5% των συγγενών καρδιοπαθειών.10 
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Εικ.  4.8: Οι δύο περιπτώσεις μονήρους κοιλίας (κοιλία διπλής εισόδου, μιτροειδική ατρησία), διαγραμματικά και σε υπερηχογραφική εικόνα.
        Κοινός Αρτηριακός Κορμός: Ο κοινός αρτηριακός κορμός χαρακτηρίζεται από ένα μοναδικό μεγάλο αγγείο που τροφοδοτεί τη συστηματική, την πνευμονική και τη στεφανιαία κυκλοφορία. Ο αορτικός αυτός κορμός είναι μεγαλύτερος από τη φυσιολογική αορτική ρίζα και συνδέεται κυρίως με την αριστερή κοιλία στο 40% περίπου των περιπτώσεων, με την αριστερή κοιλία στο 20%, ενώ «μοιράζεται» στις δύο στο 40% των περιπτώσεων. Η βαλβίδα του μεγάλου αγγείου μπορεί να έχει μία, δύο ή τρεις γλωχίνες και σπάνια είναι φυσιολογική. Είναι στενωτική ή, συχνότερα, ανεπαρκής. Βασικό στοιχείο της ανωμαλίας είναι το μεσοκοιλιακό έλλειμμα, στην περιοχή του οποίου ξεκινά ο κοινός αρτηριακός κορμός. Υπάρχουν τρεις τύποι κοινού αρτηριακού κορμού με κριτήριο τη μορφολογία της πνευμονικής αρτηρίας  (βλ.εικόνα 4.9):
· στον τύπο 1 από τον αρτηριακό κορμό ξεκινά ένα στέλεχος πνευμονικής σε μικρή απόσταση από τη βαλβίδα, το οποίο μετά από λίγο διχάζεται 
· στον τύπο 2 δεν υπάρχει στέλεχος πνευμονικής πριν το διχασμό

· στον τύπο 3, μόνο η δεξιά πνευμονική αρτηρία ξεκινά από τον αρτηριακό κορμό, ενώ η αριστερή παρέχεται από την κατιούσα αορτή!

Συχνότητα : Η ανωμαλία συναντάται σε μία στις 10000 γεννήσεις. Στο 30% των περιπτώσεων συνυπάρχουν και άλλες καρδιακές βλάβες. Αιτιολογία : Δεν είναι γνωστή.10
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Εικ. 4.9: Φαίνεται το μεσοκοιλιακό έλλειμμα και η κοινή έκφυση πνευμονικής αρτηρίας και αορτής από τον αρτηριακό κορμό.
5. ΑΙΤΙΟΛΟΓΙΑ-ΦΥΣΙΚΗ ΕΞΕΛΙΞΗ
Στο 80-90% των περιπτώσεων η αιτιολογία είναι άγνωστη. Στις υπόλοιπες έχουν ενοχοποιηθεί τόσο γενετικοί όσο και περιβαλλοντικοί παράγοντες.10 Πιστεύεται σήμερα λοιπόν, ότι στο 8% των περιπτώσεων τα αίτια είναι γενετικά, στο 2% περιβαλλοντικά και στο 90% είναι πολυπαραγοντιακά.12 Επομένως, οι συγγενείς καρδιακές παθήσεις μπορούν να συμβούν άμεσα μέσω μεντέλειας κληρονομικότητας, ως το αποτέλεσμα μιάς γενετικής ανωμαλίας, μπορεί να σχετίζονται ισχυρά με μια υποκειμενική γενετική διαταραχή (π.χ. τρισωμία), μπορεί να σχετίζονται άμεσα με την επίδραση μιας περιβαλλοντικής τοξίνης (π.χ. αλκοόλ), ή μπορεί να είναι αποτέλεσμα μιας αλληλεπίδρασης μεταξύ πολυπαραγοντικών γενετικών και περιβαλλοντικών συστημάτων, τα οποία είναι πολύ σύνθετα για να επιτρέψουν τον εντοπισμό συγκεκριμένης αιτιολογίας.14 

Μία μοναδική γενετική μετάλλαξη μπορεί να αποτελεί την αιτία για τις συγγενείς μορφές του ASD με παρατεταμένη κολποκοιλιακή αγωγιμότητα, την πρόπτωση της μιτροειδούς βαλβίδας, το VSD, το συγγενή κολποκοιλιακό αποκλεισμό, την πνευμονική υπέρταση και τα σύνδρομα π.χ. Noonan, Down κ.ά.14 Όσο πιο κοινές είναι οι ανωμαλίες τόσο και υψηλότερος είναι ο κίνδυνος της επανάληψης (Πίνακας 5.1).1 Τα υπεύθυνα γονίδια για αρκετές ανωμαλίες έχουν είτε χαρτογραφηθεί ή αναγνωρισθεί. Παρακείμενες γονιδιακές βλάβες στο μακρύ βραχίονα του χρωμοσώματος 22 είναι πιθανότατα υπεύθυνες για τις δυσπλασίες των χώρων εξόδου και τα υπερωιο-καρδιο-προσωπικά σύνδρομα. Προς το παρόν, ποσοστό μικρότερο από το 15% του συνόλου των καρδιακών δυσπλασιών μπορεί να αποδοθεί σε χρωμοσωμιακές ανωμαλίες ή γενετικές μεταλλάξεις ή μεταβίβαση. Το εύρημα ότι, εκτός κάποιων εξαιρέσεων, μόνο ο ένας αδελφός από ένα ζεύγος μονοζυγωτικών διδύμων πάσχει από ΣΚΝ, υποδεικνύει ότι οι περισσότερες καρδιαγγειακές δυσπλασίες δεν κληρονομούνται με άλλο τρόπο. Ωστόσο, στο παρελθόν η παρατήρηση αυτή μπορεί να οδήγησε σε υποτίμηση της γενετικής συμβολής, καθώς οι πιο πρόσφατες μελέτες σε διδύμους αποκαλύπτουν μεγαλύτερη από δυσπλασία επίπτωση καρδιακών ανωμαλιών σε μονοζυγωτικούς διδύμους, αλλά συνήθως μόνο στον έναν από τους δύο αδελφούς. Οι οικογενείς μελέτες υποδεικνύουν μια δυσπλασία 10πλάσια αύξηση στην επίπτωση της ΣΚΝ στα αδέλφια πασχόντων ή στους απογόνους ενός πάσχοντα  γονέα. Οι δυσπλασίες μέσα στις οικογένειες είναι συχνά παρόμοιες ή εν μέρει παρόμοιες. Υπό αυτές τις συνθήκες, ο εμβρυϊκός καρδιακός έλεγχος σε βάση ρουτίνας φαίνεται να αποτελεί μια πολύτιμη πρακτική.14
	Νόσος
	Ποσοστό

	Μεσοκοιλιακή επικοινωνία
	30,5%

	Μεσοκολπική επικοινωνία
	9,8%

	Ανοικτός αρτηριακός πόρος
	9,7%

	Στένωση πνευμονικής 
	6,9%

	Στένωση ισθμού της αορτής 
	6,8%

	Στένωση αορτής
	6,1%

	Τετραλογία Fallot
	5,8%

	Μετάθεση των μεγάλων αγγείων 
	4,2%

	Αρτηριακός κορμός
	2,2%

	Ατρησία τριγλώχινας
	1,3%

	Λοιπά
	16,5%


Πίνακας 5.1:  Σχετική συχνότητα ανεύρεσης καρδιακών ανωμαλιών κατά την γέννηση.

Η προσβολή της μητέρας από ερυθρά14, η λήψη ορισμένων φαρμάκων όπως η αλκοόλη, η θαλιδομίδη, τα αντιεπιληπτικά, οι αμφεταμίνες και το λίθιο12 νωρίς στη διάρκεια της εγκυμοσύνης αποτελούν περιβαλλοντικούς παράγοντες, που είναι γνωστό ότι παρεμβαίνουν στη φυσιολογική καρδιογένεση στους ανθρώπους. Το σύνδρομο της ερυθράς αποτελείται από καταρράκτη, κώφωση, μικροκεφαλία και, είτε μεμονωμένα είτε σε συνδυασμό, Ανοικτό Αρτηριακό Πόρο, στένωση της πνευμονικής βαλβίδας ή αρτηρίας και ASD. Το εμβρυϊκό αλκοολικό σύνδρομο αποτελείται από μικροκεφαλία, μικρογναθία, μικροφθαλμία, καθυστέρηση της εμβρυϊκής αύξησης, καθυστερημένη ανάπτυξη μετά την γέννηση, ενώ τα καρδιακά ελλείμματα (συχνά ελλείμματα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος) εμφανίζονται περίπου στο 45% των πασχόντων βρεφών.14
Επειδή το θέμα της κληρονομικότητας και των αιτιών απασχολεί πολλούς και κυρίως τους γονείς, ιδιαίτερα όταν υπάρχει η σκέψη δεύτερης ή τρίτης εγκυμοσύνης, θα πρέπει να αναφέρουμε μερικά γενικά και εν πολλοίς αποδεκτά στοιχεία.18,19
· Όσο πιο συνηθισμένες είναι οι καρδιακές ανωμαλίες τόσο μεγαλύτερος είναι ο κίνδυνος της  επανάληψης όπως προαναφέραμε.

· Ο κίνδυνος αυξάνεται όσο πιο πολλά μέλη της οικογένειας παρουσιάζουν την πάθηση.

· Αν οι γονείς είναι συγγενείς και ο ένας ή και οι δύο έχουν συγγενή καρδιοπάθεια, ο κίνδυνος να αποκτήσουν παιδί με την ίδια ανωμαλία είναι μεγάλος.

· Η τερατογόνος ουσία για να προκαλέσει συγγενή καρδιοπάθεια, εκτός των άλλων αιτιών, πρέπει να δράσει για βραχύ χρονικό διάστημα στην αρχή της εγκυμοσύνης. Η δράση αυτής για μικρό χρονικό διάστημα προκαλεί το θάνατο και την αποβολή του εμβρύου. Ο χρόνος αυτός είναι μεταξύ της 18ης μέχρι 60ής μέρας. Όσο πιο νωρίς τόσο και σοβαρότερες οι ανωμαλίες.

· Για τους παραπάνω λόγους πρέπει να αποφεύγεται η λήψη φαρμάκων τους δύο πρώτους μήνες της εγκυμοσύνης και να προστατεύεται η εγκυμονούσα από τυχόν λοιμώξεις, ιδιαίτερα ιώσεις.

· Αν στην οικογένεια υπάρχει ένα παιδί με συγγενή καρδιοπάθεια, ο κίνδυνος να γεννηθεί δεύτερο παιδί με συγγενή καρδιοπάθεια είναι 5%, αν υπάρχουν δύο παιδιά ο κίνδυνος είναι 15% για το 3ο παιδί. Άν υπάρχουν 3 παιδιά, τότε η οικογένεια ανήκει στην ομάδα των ατόμων με υψηλό κίνδυνο ν’ αποκτήσουν κι άλλους απογόνους με συγγενή καρδιοπάθεια.

· Από νεαρές μητέρες ηλικίας κάτω των 30 ετών δυνατόν να γεννηθεί παιδί με σύνδρομο Down και καρδιοπάθεια, παρά το γεγονός ότι η μητέρα φαινοτυπικά είναι φυσιολογική. Στη μητέρα η υπάρχουσα γενετική ανωμαλία βρίσκεται σε κάποια ισορροπία και όταν το παιδί την κληρονομεί αυτή διαταράσσεται από κάποιο παρεμβαλλόμενο ερέθισμα.

· Αν στην οικογένεια υπάρχει ένα παιδί με σύνδρομο και με συγγενή καρδιοπάθεια, καλό είναι στην επόμενη εγκυμοσύνη να γίνει αμνιοκέντηση.

· Πρίν από την τελική απόφαση   για μια μελλοντική εγκυμοσύνη πρέπει να λαμβάνεται υπόψη η γνώμη του γενετιστή και του ειδικού στις παθήσεις αυτές, το είδος της κληρονομούμενης ανωμαλίας και η διάθεση και επιθυμία των γονέων, γιατί δεν πρέπει να ξεχνάμε ότι σήμερα μπορούν να αντιμετωπιστούν χειρουργικά σχεδόν όλες οι συγγενείς καρδιοπάθειες.

Η φυσική εξέλιξη και η θνητότητα, στο σύνολο των παιδιών με συγγενή καρδιοπάθεια, είναι δύσκολο να καθοριστεί στη σημερινή εποχή. Η βελτίωση που έχει γίνει τα τελευταία 20-30 χρόνια στη θεραπευτική αγωγή, στη διάγνωση και στη χειρουργική αντιμετώπιση, έχουν αλλάξει σε πολύ μεγάλο βαθμό την πρόγνωση και τη θνητότητα. Στις Ηνωμένες Πολιτείες της Αμερικής υπάρχουν περί τους 600.000 ενήλικοι με συγγενή καρδιοπάθεια ενώ ετησίως γίνονται περί τις 20.000 επεμβάσεις για συγγενή καρδιοπάθεια. Υπολογίζεται ότι από τις 25.000 νεογνών που γεννιούνται ετησίως με συγγενή καρδιοπάθεια, το 60% θα φτάσει στην ενήλικη ζωή.17
6. ΣΥΝΔΡΟΜΑ ΠΟΥ ΟΦΕΙΛΟΝΤΑΙ ΣΕ ΓΕΝΕΤΙΚΕΣ ΑΝΩΜΑΛΙΕΣ
Σύνδρομο Marfan: Οφείλεται σε ένα αυτοσωματικό επικρατούν γονίδιο που σχετίζεται με το μεσοδερματικό ιστό. Οι κλινικές εκδηλώσεις του συνδρόμου αφορούν στον οφθαλμό, στο σκελετό καθώς και στο καρδιαγγειακό σύστημα. Συχνότερες ανωμαλίες που συμβαίνουν στον οφθαλμό είναι η μυωπία, η μετατόπιση του φακού και η αποκόλληση του αμφιβληστροειδούς. Οι σκελετικές ανωμαλίες που παρατηρούνται στο Marfan είναι μακριά χέρια και πόδια, καθώς και μεγάλες παλάμες και πέλματα. Χαρακτηριστικά, τα δύο άνω άκρα σε έκταση έχουν μεγαλύτερο μήκος από το ύψος του ασθενούς. Άλλα χαρακτηριστικά είναι η αραχνοδακτυλία, η κυφοσκολίωση και η υπερελαστικότητα των αρθρώσεων. Περίπου το 1/3 των ασθενών παρουσιάζει ανωμαλίες του καρδιαγγειακού συστήματος, όπως η πρόπτωση μιτροειδούς και η ανεπάρκεια αορτής. Η έκφραση του γονιδίου στη βρεφική και παιδική ηλικία προκαλεί βαρειά πρόπτωση της μιτροειδούς, ενώ η έκφραση του γονιδίου στην ενήλικη ζωή προκαλεί ανεπάρκεια αορτής και νόσο του μέσου χιτώνα της αορτής. Η συγγενής νόσος του μέσου χιτώνα της ανιούσας αορτής είναι υπεύθυνη για τα συχνά διαχωριστικά ανευρύσματα της αορτής, που παρατηρούνται σ’ αυτούς τους ασθενείς.
Σύνδρομο Down: Οφείλεται στην τρισωμία του χρωμοσώματος 21 και συνδυάζεται με διανοητική καθυστέρηση. Συγγενείς καρδιακές ανωμαλίες στο σύνδρομο Down συμβαίνουν στο 20% των περιπτώσεων και στο μεγαλύτερο ποσοστό η συχνότερη είναι η μεσοκοιλιακή επικοινωνία τύπου primum ή η πλήρης κολποκοιλιακή επικοινωνία.
Σύνδρομο Turner: Αφορά στα θήλεα και οφείλεται σε απώλεια του ενός Χ χρωμοσώματος. Οι καρδιακές βλάβες που σχετίζονται με το σύνδρομο είναι η στένωση του ισθμού της αορτής και η στένωση της πνευμονικής.1 

Σύνδρομο Noonan: Πρόκειται για αυτοσωματικό επικρατές σύνδρομο, το οποίο φαινοτυπικά μοιάζει με το σύνδρομο Turner, αλλά με φυσιολογική χρωμοσωμική σύνθεση. Σχετίζεται με συγγενείς καρδιακές ανωμαλίες, ιδιαίτερα με δυσπλαστική στένωση της πνευμονικής βαλβίδας, στένωση πνευμονικής αρτηρίας και ASD. Η υπερτροφική μυοκαρδιοπάθεια είναι λιγότερο συνηθισμένη.

Σύνδρομο Ellis-Van Creveld: Πρόκειται για αυτοσωματικό υπολοιπόμενο σύνδρομο, στο οποίο οι συνηθέστερες καρδιακές αλλοιώσεις είναι ο κοινός κόλπος, το πρωτοπαθές ASD και το μερικό έλλειμμα του AV διαφράγματος.

Σύνδρομο Holt-Oram: Πρόκειται για αυτοσωματικό επικρατές σύνδρομο, που αποτελείται από κερκιδικές ανωμαλίες του αντιβράχιου και του χεριού που σχετίζονται με δευτεροπαθές ASD (συνηθέστερα), VSD ή, σπάνια, άλλες καρδιακές δυσπλασίες.14
7. ΕΠΙΔΗΜΙΟΛΟΓΙΑ
Οι συγγενείς καρδιακές παθήσεις, που προκαλούνται από διάφορους περιβαλλοντικούς παράγοντες και χρωματοσωματικές ανωμαλίες, παρουσιάζονται με συχνότητα 0,8 % περίπου των ζωντανών γεννήσεων.13 Αλλά στον αριθμό αυτό δεν περιλαμβάνονται οι περιπτώσεις 1) με δίπτυχη αορτική βαλβίδα (2% του γενικού πληθυσμού), 2)με πρόπτωση της μιτροειδούς, 3) πρόωρα νεογνά με ανοικτό αρτηριακό πόρο.11 Η συχνότητα αυτή είναι η ίδια στην Ευρώπη, Αμερική και Ασία.12 Ο πίνακας 7.1 δείχνει τη συχνότητα της μεσοκοιλιακής και μεσοκολπικής επικοινωνίας σε νεκροτομικό υλικό.13  Στα θνησιγενή βρέφη η συχνότητα ανεύρεσης συγγενών ανωμαλιών της καρδιάς είναι 10 φορές μεγαλύτερη κι ακόμα πιο μεγάλη σε έμβρυα από αυτόματη διακοπή της κύησης. 

	Συχνότητα (%) μεσοκολπικής και μεσοκοιλιακής επικοινωνίας


	Ανωμαλία
	Keith (1978)
	Nadas (1972)
	Mitchell (1971)
	Hoffman (1978)
	Fyler (1980)

	Μεσοκοιλιακή επικοινωνία
	28,3
	19,4
	29,5
	31,3
	16,6

	Μεσοκολπική επικοινωνία
	7,0
	4,5
	7,4
	6,1
	3,1


Πίνακας 7.1 : Συχνότητα μεσοκολπικής και μεσοκοιλιακής επικοινωνίας σε νεκροτομικό υλικό.

Οι παρατηρήσεις αυτές σημαίνουν ότι η συχνότητα είναι μεγαλύτερη αλλά περιορίζεται στο 8‰, επειδή ένας σημαντικός αριθμός εμβρύων με καρδιοπάθεια καταλήγουν σε θάνατο προ του τοκετού. Η συχνότητα των διαφόρων καρδιακών ανωμαλιών δεν είναι η  ίδια σε όλες τις ηλικίες.4 Η συχνότερη ανωμαλία στα νεογέννητα και ακόμα και στην παιδική ηλικία είναι η μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ενώ στους ενηλίκους η μεσοκολπική επικοινωνία. Η έλλειψη πρώιμων συμπτωμάτων και τα μη ηχηρά ευρήματα φυσικής εξέτασης καθυστερούν σε πολλές περιπτώσεις τη διάγνωση, ακόμη και μέχρι τη γεροντική ηλικία. Η μεσοκολπική επικοινωνία αντιπροσωπεύει το 7-11% και το 30-40% των συγγενών καρδιοπαθειών κατά τη γέννηση και την ενήλικο ζωή, αντίστοιχα.4 Στις προοπτικές μελέτες του Mitchell παρατηρήθηκε ότι σε 56.109 γεννήσεις η επίπτωση των συγγενών καρδιοπαθειών ήταν 8,14‰ και το 29% αυτών των παιδιών είχαν μεμονωμένη μεσοκοιλιακή επικοινωνία.20 Παρ’ ότι στις περισσότερες μελέτες η μεσοκοιλιακή επικοινωνία χωρίς άλλη καρδιακή βλάβη αντιπροσωπεύει το 1,5-2‰ των γεννήσεων, τα τελευταία χρόνια  στις Η.Π.Α. το ποσοστό έχει αυξηθεί περίπου στο 2,6‰.24,25  Η αυξημένη επίπτωση είναι ανεξήγητη και πιστεύεται ότι ενδεχομένως είναι αποτέλεσμα καλύτερης διάγνωσης. Ο πίνακας 7.2 δείχνει τη συχνότητα, την πρόγνωση χωρίς χειρουργική προσπέλαση και χειρουργική θνησιμότητα μεσοκοιλιακής και μεσοκολπικής επικοινωνίας.2 Ακόμα και η συχνότητα των άλλων παθήσεων διαφέρει. Σοβαρές και πολύπλοκες παθήσεις που συναντούμε στη βρεφική ηλικία, όπως η μετάθεση των μεγάλων αγγείων, αρτηριακό κορμό, κ.ά. συναντώνται σπάνια ή καθόλου στη μεγάλη ηλικία.4 
	Συγγενής καρδιοπάθεια
	Συχνότης

       %
	Πρόγνωση 

      Έτη
	Χειρ. Θνησιμότης 

        %

	Ατρησία πνευμονικής, με μεσοκοιλιακή επικοινωνία 
	       1
	      13
	      5-10

	Μεσοκολπική επικοινωνία (ASD II)
	      8.5
	      40+
	        1

	Μεσοκολπική επικοινωνία (ASD I)
	      2.0
	       17
	         2

	Μεσοκοιλιακή επικοινωνία
	      22
	       40+
	       0-5


Πίνακας 7.2:  Συχνότητα, πρόγνωση χωρίς χειρουργική προσπέλαση και χειρουργική θνησιμότης μεσοκοιλιακής και μεσοκολπικής επικοινωνίας (διάγνωση στη βρεφική ηλικία, μεγίστη και ελαχίστη θνησιμότης στη διεθνή βιβλιογραφία).

Σύμφωνα με τα στατιστικά στοιχεία, στη χώρα μας γεννιούνται κάθε χρόνο 1.200 περίπου παιδιά με συγγενή καρδιοπάθεια. Από τα παιδιά αυτά το 65% (780 περίπου παιδιά) θα χρειαστεί ειδικό διαγνωστικό έλεγχο (υπερηχοκαρδιογράφημα, καθετηριασμός καρδιάς) και χειρουργική θεραπεία (ή θεραπευτικό καθετηριασμό καρδιάς) μέσα στον πρώτο χρόνο της ζωής ή αργότερα στην παιδική ηλικία.5 Ο χρόνος της εγχείρησης θα ορισθεί από τον ειδικό και μόνο, σε συνάρτηση με την κατάσταση του παιδιού και τις εξετάσεις. Η παλιά αντίληψη ότι πρέπει να μεγαλώσει το παιδί για να χειρουργηθεί, δεν είναι σωστή. Αντίθετα αν αμελήσουν οι γονείς και καθυστερήσουν την επέμβαση τότε ίσως είναι αργά και η κατάσταση του παιδιού μπορεί να αποβεί ανεγχείρητη. Εγχείρηση χρειάζεται το 20% των παιδιών με συγγενή καρδιοπάθεια σε ηλικία κάτω από 12 μήνες και το 25% σε ηλικία πάνω από 12 μήνες. Το 15% χρειάζεται επανεγχείρηση. Δηλαδή το συνολικό ποσοστό των παιδιών με συγγενή καρδιοπάθεια που χρειάζεται κάποιο είδος επέμβασης ανέρχεται σε 45%. Επανεγχείρηση ανακουφιστική, οριστική για διόρθωση επιπλοκών χρειάζονται 15% των παιδιών με συγγενή καρδιοπάθεια. Ποσοστό 10% περίπου είναι ανεγχείρητο ή έχει μεγάλο βαθμό θνησιμότητας. Το ποσοστό επιτυχίας φτάνει το 90-95% με λίγες επιπλοκές και καλά αποτελέσματα. Στην Ελλάδα με αριθμό γεννήσεων το χρόνο 100.000 αναλογούν σύμφωνα με τα διεθνή δεδομένα 1.000 παιδιά με συγγενή καρδιοπάθεια. Απ’ αυτά θα χρειαστούν εγχείρηση περίπου 500 παιδιά το χρόνο, ενώ περίπου 75 από τα παιδιά αυτά και δεύτερη. Συγκεκριμένες ανωμαλίες  μπορεί να εμφανίζουν μια σαφή φυλετική προδιάθεση: ο ανοικτός αρτηριακός πόρος, η ανωμαλία Ebstein της τριγλώχινας βαλβίδας και το έλλειμμα του μεσοκολπικού διαφράγματος  είναι περισσότερο συνηθισμένα στα θηλυκά άτομα, ενώ η στένωση της αορτικής βαλβίδας, η στένωση του ισθμού της αορτής, η υποπλαστική αριστερή καρδιά, η ατρησία της πνευμονικής και της τριγλώχινας και η μετάθεση των μεγάλων αρτηριών εμφανίζονται συνήθως στα αρσενικά άτομα. Εξωκάρδιες ανωμαλίες εμφανίζονται στο 25% των βρεφών με σημαντική καρδιοπάθεια, ενώ η παρουσία τους μπορεί να επηρεάσει σημαντικά τη θνησιμότητα. Οι εξωκάρδιες ανωμαλίες είναι συχνά πολλαπλές. Το ένα τρίτο των βρεφών με καρδιακές και εξωκάρδιες ανωμαλίες έχουν κάποιο γνωστό σύνδρομο14.     Ανωμαλίες της καρδιάς παρατηρούνται στο 80% των παιδιών με σύνδρομο Noonan.Το σύνδρομο Noonan συναντάται εξίσου σε άνδρες και γυναίκες. Θετικό οικογενειακό ιστορικό έχει αναφερθεί στο 50% των περιπτώσεων. Πρόσφατα, σε ένα γονίδιο (ΡΤΡΝ11), το οποίο βρίσκεται στο χρωμόσωμα 12, αναγνωρίστηκε μετάλλαξη στο 50% των περιπτώσεων του συνδρόμου Noonan, ενώ έχει βρεθεί ότι περισσότερα από ένα γονίδια μπορούν να προκαλέσουν το σύνδρομο. Το ΡΤΡΝ11 γονίδιο, που είναι υπεύθυνο για την εμφάνιση του συνδρόμου Noonan, θεωρείται ότι είναι επικρατητικό, αφού απαιτείται η ύπαρξη γενετικής βλάβης (μετάλλαξη) σε ένα από τα ζεύγη των γονιδίων για την εμφάνιση του συνδρόμου.Προς το παρόν, δεν υπάρχει καμία αξιόπιστη μέθοδος στον προγεννητικό έλεγχο, ώστε να διαγνωσθεί έγκαιρα το σύνδρομο. Παρ' όλα αυτά, όπου υπάρχει ιστορικό κληρονομικότητας στην οικογένεια, η χρησιμοποίηση του υπερηχογραφήματος Β επιπέδου -στην αρχή σχετικά της εγκυμοσύνης- μπορεί να βοηθήσει να αναγνωριστούν μερικές από τις συγγενείς καρδιακές ανωμαλίες, οι οποίες συχνά παρουσιάζονται στο σύνδρομο Noonan10. Σε ένα ποσοστό, η γενετική αλλαγή μεταβιβάζεται από τον ένα ή και τους δύο γονείς. Σε ένα άλλο μεγάλο ποσοστό, όμως, η γενετική αλλαγή δημιουργείται στα σπερματοκύτταρα του πατέρα ή στα ωοκύτταρα της μητέρας. Αυτό το τελευταίο πρακτικά σημαίνει ότι μια σπάνια πάθηση όπως είναι η συγγενής καρδιοπάθεια μπορεί να εμφανιστεί ξαφνικά μέσα σε μια οικογένεια, η οποία δεν είχε ποτέ πριν παρόμοιο ιστορικό. Επομένως, οι σπάνιες παθήσεις δυνητικά αφορούν όλους μας. Τέλος, αξίζει να σημειωθεί ότι καθένας από μας, στατιστικά, είναι φορέας 6 έως 8 γενετικών ανωμαλιών, οι οποίες είναι υποτελείς ως προς των τύπο μετάδοσης και συνεπώς δεν εκδηλώνονται. Παρά τη διαφορετική αιτιολογία της νόσου, οι ασθενείς με σπάνιες παθήσεις μοιράζονται πληθώρα κοινών προβλημάτων. Βάσει μιας έρευνας του EURORDIS το 2005, το 25% των ασθενών χρειάστηκε να περιμένουν από 5 μέχρι 30 χρόνια για να γίνει η διάγνωση της πάθησής τους, ενώ στο 40% του συνόλου είχε αρχικά γίνει λάθος διάγνωση. Με βάση τη λανθασμένη αυτή διάγνωση, το 16% υπεβλήθη σε αχρείαστη χειρουργική επέμβαση, το 33% πήρε λανθασμένη φαρμακευτική αγωγή και το 10% έλαβε λανθασμένη ψυχολογική υποστήριξη. Εκτός από την έλλειψη πρόσβασης σε έγκυρη διάγνωση, άλλα κοινά προβλήματα των ασθενών με σπάνιες παθήσεις είναι: έλλειψη σωστής πληροφόρησης, έλλειψη επιστημονικής γνώσης αλλά και πρόσβασης στην υπάρχουσα γνώση, κοινωνικός αποκλεισμός, έλλειψη ιατρικής φροντίδας κατάλληλης ποιότητας, υψηλό κόστος των λιγοστών σχετικών φαρμάκων που υπάρχουν και της φροντίδας, καθώς και μεροληψία στη θεραπεία και τη φροντίδα.41
Σύμφωνα με μελέτη που έγινε σε 4 περιοχές της Σαουδικής Αραβίας από τον Αύγουστο του 1988-Φεβρουάριο του 2000 σε 2.604 άτομα με συγγενή καρδιοπάθεια, τα αποτελέσματα ήταν εντυπωσιακά. Μελετήθηκαν λοιπόν 4 περιοχές: η ανατολική περιοχή AI-Hasaa, η νοτιοδυτική περιοχή Aseer, η δυτική περιοχή Al-Madina και η βόρεια κεντρική περιοχή Al-Qaseem. Τα αποτελέσματα έδειξαν ότι η πιο συνηθισμένη συγγενή καρδιοπάθεια  και στις 4 περιοχές που μελετήθηκαν ήταν η μεσοκοιλιακή επικοινωνία με ποσοστό 33,9% και ακολουθεί η μεσοκολπική επικοινωνία με ποσοστό 18,1% του συνόλου των συγγενών καρδιοπαθειών.(Πίνακας 7.3)
	Lesion
	Al-Hassa

No.        %
	South east
No.       %
	North central

No.         %
	West
No.      %
	Overall
No.     %

	VSD
	292       39.5
	109        32.5
	123        38.4
	359        29.7
	883        33.9

	ASD
	85         11.5
	35          10.4
	37          11.6
	314        26.0
	471        18.1

	PS
	66           8.9
	34          10.1
	29            9.1
	195        16.1
	324        12.4

	PDA
	64           8.6
	53          15.8
	25            7.8
	159        13.2
	301        11.6

	AVSD
	26           3.5
	12            3.6
	16            5.0
	38            3.1
	92            3.5

	TOF
	31           4.2
	18            5.4
	15            4.7
	26            2.2
	90            3.5

	AS
	26           3.5
	9              2.7
	9              2.8
	20            1.6
	64            2.5

	COA
	20           2.7
	11            3.3
	6              1.9
	23            1.9 
	60            2.3

	D-TGA
	14           1.9
	5              1.5
	14            4.4
	22            1.8
	55            2.1

	Other
	116       15.7
	49          14.6
	46          14.4
	53            4.4
	264        10.1

	Total
	740     100.0
	335      100.0
	320      100.0
	1209    100.0
	2604    100.0


Πίνακας7.3: Αποτελέσματα μελέτης 2604 ασθενών με συγγενή καρδιοπάθεια σε 4 περιοχές της Σαουδικής Αραβίας
VSD=ventricular septal degect;ASD=atrial septal defect;PS=pulmonary stenosis;PDA=patent ductus arteriosus;AVSD=atrioventricular septal defect;TOF=tetralogy of Fallot;AS=aortic stenosis;COA=coarctation of aorta;D-TGA=dextro-transposition of great arteries.
Ο πίνακας 7.4 δείχνει την κατανομή των συγγενών καρδιοπαθειών στη Σαουδική Αραβία σε σύγκριση με άλλες γεωγραφικές περιοχές του κόσμου. Η μεσοκοιλιακή επικοινωνία ήταν η συχνότερη συγγενή καρδιοπάθεια σε όλο τον κόσμο, αν και μια μεγάλη διακύμανση στη συχνότητα διαπιστώθηκε (24,0% στη Δανία, 60,0% στην Ιαπωνία).20 Η μετάθεση των μεγάλων αρτηριών ήταν σχετικά σπάνια στη Σαουδική Αραβία σε σύγκριση με τις άλλες μελέτες. Η εμφάνιση AVSD κυμάνθηκε από ένα χαμηλό επίπεδο του 1,8% στην Ιαπωνία και το υψηλότερο ποσοστό 7,4% στη Μεγάλη Βρετανία.21
	Νόσος
	Σ.Αραβία

 %
(2604)
	Σουηδία
%

(369)
	Η.Π.Α
%

(163)
	Νιγηρία
%

(635)
	Δανία
%

(5249)
	Αγγλία
%

(338)
	Καναδάς
%

(464)
	Ιαπωνία
%

(773)
	Ουγγαρία
%

(43)
	

	VSD
	33.9
	27.1
	32.1
	35.0
	24.0
	28.1
	31.0
	60.0
	20.9
	

	ASD
	18.1
	4.3
	7.4
	7.5
	9.4
	8.3
	11.2
	5.3
	10.4
	

	PS
	12.4
	3.8
	8.6
	9.0
	5.9
	2.7
	10.8
	9.6
	10.4
	

	PDA
	11.6
	9.5
	8.3
	22.0
	12.6
	6.5
	7.1
	3.6
	11.9
	

	AVSD
	3.5
	3.0
	3.6
	-
	2.6
	7.4
	-
	1.8
	4.5
	

	TOF
	3.5
	4.1
	5.0
	10.0
	5.8
	8.6
	8.0
	5.8
	4.5
	

	AS
	2.5
	5.4
	3.8
	0.6
	4.7
	4.1
	8.4
	1.0
	11.0
	

	COA
	2.3
	9.8
	6.7
	2.0
	7.0
	5.6
	3.4
	2.7
	6.0
	

	D-TGA
	2.1
	6.0
	2.6
	4.5
	4.8
	5.6
	2.6
	2.2
	4.5
	

	Other
	10.1
	27.0
	22.0
	9.4
	23.2
	23.1
	17.5
	9.5
	15.9
	


Πίνακας 7.4.: Συγγενείς καρδιοπάθειες στη Σαουδική Αραβία σε σύγκριση με άλλες 8 χώρες.

VSD=ventricular septal defect;ASD=atrial septal defect;PS=patent ductus arteriosus;AVSD=atrioventricular septal defect;TOF=tetralogy of Fallot;AS=aortic stenosis;COA=coarctation of aorta;D-TGA=dextro-transposition of great arteries
Σύμφωνα με έρευνα που έγινε από το τμήμα παιδιατρικής του TN Medical College, Mumbai Central της Ινδίας  έδειξε  ότι στα 165 παιδιά που έγιναν δεκτά με υποψία συγγενούς καρδιοπάθειας τα 147 παιδιά, που οι ηλικίες τους κυμαίνονταν από τη γέννηση μέχρι 12 ετών, είχαν τελικά συγγενή καρδιοπάθεια (Πίνακας 7.5). Επίσης, διαπιστώθηκε ότι η μεσοκοιλιακή επικοινωνία ήταν πιο συνηθισμένη στα αγόρια, στοιχείο που συναντάμε και στη μελέτη των Bidwai et al., Jain et al.,Vashista et al.(Πίνακας 7.6). Ο μέγιστος αριθμός των παιδιών ήταν στην νηπιακή ηλικία, συμπεριλαμβανομένων και 16 νεογνά, όπως επίσης και στις άλλες μελέτες.
	Διάγνωση
	Αριθμός ασθενών

(147)

	VSD
	41

	VSD+ASD
	7

	VSD+PDA
	4

	VSD+AR
	2

	ASD
	14

	ASD+PDA
	2

	Σύνολο
	70


                         Πίνακας 7.5:  ASD,VSD σε παιδιά 0-12 ετών στην Ινδία
	Διάγνωση
	Ινδία 

%

No (147)
	Jain KK.et al

%

No (55)
	Bidwai et al.

%

No (378)
	Vashishtha et al.
%

No (44)

	VSD
	36.7
	45.4
	24
	40.9

	ASD
	12.2
	3.6
	21.2
	11.4


Πίνακας 7.6:  Αποτελέσματα μελέτης VSD,ASD σε άρρενες στην Ινδία συγκριτικά με                   άλλες μελέτες

Χάρη στη μεγάλη πρόοδο της παιδιατρικής καρδιολογίας, ο συνολικός αριθμός των ενηλίκων ασθενών με συγγενή καρδιακή νόσο είναι πλέον μεγαλύτερος από τον αριθμό των παιδιατρικών περιστατικών.14 Αυτό είναι αποτέλεσμα επιτυχημένων παιδοκαρδιοχειρουργικών επεμβάσεων και παιδοκαρδιολογικών προγραμμάτων, σε όλο τον κόσμο. Πάνω από 50% από αυτούς θα είχαν πεθάνει πρίν ενηλικιωθούν αν δεν υποβάλλονταν σε χειρουργική επέμβαση κατά την νηπιακή ή παιδική ηλικία. Αυτή η δραματική ‘’επιτυχημένη ιστορία’’, έχει δημιουργήσει ένα μεγάλο και αναπτυσσόμενο πληθυσμό νεαρών ενηλίκων, οι οποίοι χρειάζονται καρδιολογικές και μη καρδιολογικές εξειδικευμένες υπηρεσίες, καθ’ όλη τη διάρκεια της ζωής τους.38   Η ΣΚΝ στους ενήλικες δεν αποτελεί απλά μια συνέχεια της παιδικής πάθησης. Τα μοντέλα πολλών διαταραχών τροποποιούνται στην ενήλικο ζωή. Οι αρρυθμίες είναι πιο συχνές και έχουν διαφορετικό χαρακτήρα. Οι καρδιακές κοιλότητες συχνά μεγεθύνονται, ενώ οι κοιλίες τείνουν να αναπτύσσουν συστολική δυσλειτουργία. Συνοσηρότητες που συνήθως αναπτύσσονται στην ενήλικο ζωή συχνά καθίστανται σημαντικοί παράγοντες που χρίζουν προσοχής.14 Εάν σ’ αυτούς τους ασθενείς δεν υπάρξει κατάλληλη ιατρική παρακολούθηση και θεραπεία, διατρέχουν αυξημένο κίνδυνο καρδιακής ανεπάρκειας και αιφνιδίου θανάτου.38
Το 2000, υπήρχαν περίπου 485.000 ενήλικες Αμερικανοί με μέτρια ή πολύ σύνθετη ΣΚΝ. Επιπλέον, υπήρχαν 300.000 ασθενείς με απλές μορφές ΣΚΝ, οπότε ο συνολικός πληθυσμός των ενηλίκων ασθενών με ΣΚΝ στις Η.Π.Α φθάνει τις 785.00014, στο Ηνωμένο Βασίλειο 200.00038. Οι 485.000 ασθενείς με μέτρια ή πολύ σύνθετη πάθηση βρίσκονται σε σημαντικό κίνδυνο για πρόωρη θνησιμότητα, νέα επέμβαση ή μελλοντικές επιπλοκές των παθήσεων τους και της θεραπευτικής τους αγωγής.14 Οι αριθμοί αυτοί θα αρχίσουν να αυξάνονται, καθώς ολοένα και περισσότερα παιδιά θα ενηλικιωθούν. Δεδομένων των σύγχρονων εξελίξεων στην καρδιοχειρουργική, την περιεγχειρητική φροντίδα και την καλύτερη κατανόηση της συγγενούς καρδιοπάθειας, περισσότερο από 85% των βρεφών με συγγενή καρδιοπάθεια αναμένεται να ενηλικιωθούν. Πρόσφατα στον Καναδά διαπιστώθηκε μία αύξηση 400% στο φόρτο εργασίας των εξωτερικών ιατρείων παρακολούθησης ενηλίκων ασθενών με συγγενή καρδιοπάθεια (βλ.σχήμα 7.1).
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Σχήμα 7.1: Αυξανόμενος φόρτος εργασίας των εξωτερικών ιατρείων για τους ενήλικες ασθενείς με συγγενή καρδιοπάθεια. Ασθενείς που εισήχθηκαν στην κλινική TCCCA, στο Τορόντο, Οντάριο, Καναδά κατά τη διάρκεια της ίδιας τρίμηνης περιόδου το 1987, το 1992 και το 1997.  

Στο Ηνωμένο Βασίλειο, η ανάγκη για παρακολούθηση ασθενών άνω της ηλικίας των 16 ετών, με μέτρια έως σοβαρή συγγενή καρδιοπάθεια, έχει πρόσφατα εκτιμηθεί στα 1600 νέα περιστατικά ετησίως. Επιπλέον υπάρχουν ασθενείς με δομική ή και βαλβιδική συγγενή καρδιοπάθεια που η νόσος διαπιστώνεται όψιμα κατά την ενήλικη ζωή.38 Δεδομένου ότι δεν διαθέτουμε στην Ελλάδα αντίστοιχες μελέτες από τις οποίες θα μπορούσαν να προκύψουν σχετικά στατιστικά στοιχεία, μπορούμε να υπολογίσουμε μόνο κατ’ αναλογία του πληθυσμού ότι περίπου 15.000 ενήλικες στην Ελλάδα πάσχουν από σημαντικές συγγενείς καρδιοπάθειες που απαιτούν παρακολούθηση και θεραπεία από ειδικούς.15 Ωστόσο, προς το παρόν, δεν υπάρχουν αρκετοί εξειδικευμένοι γιατροί ή εγκαταστάσεις ώστε αυτό να μπορεί να επιτευχθεί. Οι ενήλικες ασθενείς θα πρέπει να ενημερώνονται κατά την εφηβεία τους για την πάθησή τους, τις μελλοντικές προοπτικές τους και την πιθανότητα περαιτέρω χειρουργείου και επιπλοκών, εάν αυτό κριθεί αναγκαίο. Θα πρέπει επίσης να ενημερώνονται για τις ευθύνες τους αναφορικά με τη διασφάλιση της ατομικής τους περίθαλψης και παρακολούθησης από ειδικό. Αντίγραφα  των αναφορών των επεμβάσεων, καθώς και άλλα βασικά έγγραφα από τον παιδιατρικό φάκελο, θα πρέπει να συνοδεύουν τους ασθενείς που μεταβαίνουν στην ενήλικο περίθαλψη.14 
8.ΠΡΟΓΕΝΝΗΤΙΚΗ ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΤΩΝ ΣΥΓΓΕΝΩΝ ΚΑΡΔΙΟΠΑΘΕΙΩΝ
        Η τεχνολογική τελειοποίηση των μηχανημάτων υπερήχων, μας έδωσε την δυνατότητα τα τελευταία χρόνια να μπορούμε να ερευνούμε τις ανατομικές ή και λειτουργικές ανωμαλίες στην καρδιά του εμβρύου τους πρώτους μήνες της εγκυμοσύνης. Επειδή για την εξέταση αυτή απαιτούνται απαραιτήτως εξειδικευμένος μηχανισμός (μηχανισμός υπερήχων) και εξειδικευμένες γνώσεις και επειδή η εξέταση παίρνει αρκετό χρόνο, έχουν καθοριστεί κριτήρια με βάση τα οποία μια εγκυμοσύνη καθορίζεται σαν εγκυμοσύνη «ψηλού κινδύνου» για την ύπαρξη καρδιοπάθειας στο έμβρυο και τα οποία καθορίζουν την ένδειξη για να γίνει λεπτομερής εξέταση.

Τα κριτήρια αυτά περιλαμβάνουν:

· Υποψία για ύπαρξη καρδιακής ανωμαλίας σε συνήθη εξέταση με υπερήχους στην εγκυμοσύνη 

· Ύπαρξη ιστορικού Συγγενούς Καρδιοπάθειας σε πρώτου βαθμού συγγενή (μητέρα, αδέλφια) 

· Παθήσεις στην μητέρα που πιθανόν να επηρεάσουν το έμβρυο (σακχαρώδης διαβήτης, κολλαγονώσεις, κ.λ.π.) 

· Ανίχνευση άλλων ανωμαλιών στο έμβρυο όπως νεφρικών, σκελετικών κλπ 

· Λήψη από τη μητέρα φαρμάκων ή άλλων τερατογόνων ουσιών όπως λίθιο, αλκοόλ κ.λ.π. 

· Ύπαρξη καρδιακών αρρυθμιών από την καρδιά του εμβρύου (βραδυαρρυθμίας ή ταχυαρρυθμίας) 

· Ύπαρξη χρωμοσωμιακών ανωμαλιών στο έμβρυο. 
Η εξέταση γίνεται μετά την 14η εβδομάδα εγκυμοσύνης όταν η διάπλαση της καρδιάς έχει προχωρήσει σε βαθμό που τα ευρήματα είναι αξιόπιστα. Η εξέταση ειδικά για σοβαρά προβλήματα είναι πολύ αξιόπιστη και η δυνατότητα εντόπισης των, είναι πολύ ψηλή. Είναι γεγονός ότι ζευγάρια στα οποία προηγήθηκε εγκυμοσύνη με σοβαρή καρδιοπάθεια στο παιδί τους διακατέχονται από άγχος για την πιθανότητα να συμβεί το ίδιο σε επόμενη εγκυμοσύνη. 

Η προγεννητική εξέταση μπορεί σε μεγάλο βαθμό να καθησυχάσει τις ανησυχίες αυτές από τα πρώτα στάδια της εγκυμοσύνης. Στις περιπτώσεις εκείνες που εντοπίζονται σημαντικά προβλήματα προσφέρεται η δυνατότητα, γνωρίζοντας ότι το παιδί θα γεννηθεί με ένα συγκεκριμένο πρόβλημα, να αντιμετωπιστεί οργανωμένα και άμεσα μόλις γεννηθεί.

8.1 Διάγνωση -εκτίμηση βαρύτητας

Η διάγνωση μπορεί να γίνει με την κλινική εξέταση, το ηλεκτροκαρδιογράφημα, το υπερηχογράφημα και την ακτινογραφία της καρδιάς. Μετά από προσεκτική εξέταση μπορεί να μπει με σιγουριά η σωστή διάγνωση στο μεγαλύτερο ποσοστό των καρδιοπαθειών. Η απλή μεσοκολπική και μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ο ανοικτός αρτηριακός πόρος, η στένωση της πνευμονικής αρτηρίας και η τετραλογία του Fallot, αποτελούν τις συχνότερε ς καρδιοπάθειες που αναγνωρίζονται συνήθως εύκολα. 

Αν στις πιο πάνω καταστάσεις καθώς και σε άλλες πιο πολύπλοκες, ο άρρωστος έχει συμπτώματα, παθολογικό ηλεκτροκαρδιογράφημα και ακτινογραφία τότε χρειάζεται να γίνει καθετηριασμός της καρδιάς. Αν το παιδί δεν έχει κανένα σύμπτωμα, μεγαλώνει κανονικά, δεν αρρωσταίνει συχνά, δεν κουράζεται και δεν μελανιάζει, πρόκειται συνήθως για ελαφρά κατάσταση, οπότε αναμένεται ότι και το ηλεκτροκαρδιογράφημα και η ακτινογραφία της καρδιάς θα είναι φυσιολογικά. 

9. ΜΕΣΟΚΟΛΠΙΚΗ ΕΠΙΚΟΙΝΩΝΙΑ
 (Atrial Septal Defect)

Η περιγραφή από τον Leonardo da Vinci το 1513 ενός «διατιτραίνοντος καναλιού» στο μεσοκολπικό διάφραγμα πιστεύεται ότι αποτελεί την πρώτη γραπτή αναφορά συγγενούς διαμαρτίας της ανθρώπινης καρδιάς.  Η πιο συχνά απαντώμενη συγγενής καρδιακή νόσος στους ενήλικες.1 Όταν το μεσοκολπικό διάφραγμα δεν αναπτύσσεται πλήρως, παραμένει ένα έλλειμμα, το οποίο όπως προαναφέραμε επιτρέπει την επικοινωνία μεταξύ του αριστερού και δεξιού κόλπου. Ανάλογα με την εντόπιση του ελλείμματος υπάρχουν διάφοροι ανατομικοί τύποι μεσοκολπικής επικοινωνίας.14,22,23 Οι σπουδαιότεροι από άποψη συχνότητας και κλινικής σημασίας είναι: 1) Ο δευτερογενής τύπος, όταν το έλλειμμα εντοπίζεται κατά τη μεσότητα του μεσοκολπικού διαφράγματος (ostium secundum). 2) Ο πρωτογενής τύπος, όταν το έλλειμμα εντοπίζεται χαμηλά στο μεσοκολπικό διάφραγμα και συνδυάζεται με ανατομική ανωμαλία της μιτροειδούς βαλβίδας, ενίοτε και της τριγλώχινας, η οποία προκαλεί βαλβιδική ανεπάρκεια (ostium primum). Στην πραγματικότητα το πρωτογενές έλλειμμα αποτελεί ένα μερικό τύπο της κοινής κολποκοιλιακής επικοινωνίας και προκαλείται από διαμαρτία διαπλάσεως του ενδοκαρδιακού προσκεφαλαίου. 3) Ο τύπος του φλεβικού κόλπου, όταν το έλλειμμα εντοπίζεται ψηλά και πίσω στο μεσοκολπικό διάφραγμα (βλ.εικόνα 9.1). Εδώ συνήθως υπάρχει μερική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών στην άνω κοίλη φλέβα ή το δεξιό κόλπο.11 
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Εικόνα  9.1: Σχηματική απεικόνιση των τριών μορφών μεσοκολπικής επικοινωνίας. Το πρωτογενές έλλειμμα, το δευτερογενές έλλειμμα και το έλλειμμα φλεβώδους κόλπου.(Cooley AD:Techniques in Cardiac Surgery 2nd Ed. Philadelphia, W.B. Saunders Co, 1984)

α) Δευτερογενές Έλλειμμα (Ostium Secundum)
Το δευτερογενές έλλειμμα αποτελεί το 70% του συνόλου των μεσοκολπικών ελλειμμάτων. Οφείλεται στην έλλειψη διαφραγματικού ιστού, συνήθως στο μέσο τμήμα του μεσοκολπικού διαφράγματος, διαμέτρου 1-2 cm. Είναι εντελώς διαφορετικό από το ανοικτό ωειδές τρήμα, το οποίο ουσιαστικά αποτελεί σχισμή καλυμμένη από ιστό, υπό μορφή βαλβίδας, χωρίς πραγματικό έλλειμμα του διαφράγματος.26,27,28 

Η διάγνωση τίθεται συνήθως στην προσχολική ηλικία λόγω του φυσήματος, του διχασμού του 2ου τόνου και του μερικού ή ολικού δεξιού αποκλεισμού στο ηλεκτροκαρδιογράφημα. Ακτινογραφικά παρατηρείται επί μεγάλης διαφυγής καρδιομεγαλία, προπέτεια της πνευμονικής αρτηρίας και αύξηση της πνευμονικής αιμάτωσης. Σχεδόν όλα τα παιδιά είναι ασυμπτωματικά, μερικά από αυτά παρουσιάζουν συχνότερααναπνευστικές λοιμώξεις. Η αυτόματη σύγκλειση μιας μεσοκολπικής επικοινωνίας, σε αντίθεση με τα μεσοκοιλιακά ελλείμματα είναι σπανία. Συμπτώματα καρδιακής ανεπάρκειας παρουσιάζονται συνήθως στην 3η με 4η δεκαετία όπου η μεγάλη διαφυγή, οι διαταραχές του ρυθμού και η αύξηση των πνευμονικών πιέσεων  ή και αντιστάσεων έχουν ήδη οδηγήσει σε σημαντική μείωση των σωματικών δραστηριοτήτων του ατόμου. Η θεραπεία είναι χειρουργική ή επεμβατική ως επί των πλείστον στην προσχολική ηλικία. Σπάνια σε νεογνά με μεγάλα μεσοκολπικά ελλείμματα γίνεται χρήση καρδιοτονωτικής και διουρητικής αγωγής. 

Τα τελευταία χρόνια έχει αναπτυχθεί η δυνατότης σύγκλεισης των μεσοκολπικών ελλειμμάτων με διάφορες επεμβατικές μεθόδους, με την τοποθέτηση διπλής ομπρέλας ή άλλων συστημάτων. Αν και στην αρχή υπήρχαν πολλές ενθουσιώδεις κριτικές της μεθόδου, σήμερα αναγνωρίζεται το πρόβλημα ως σύνθετο, διότι: 

1) Δεν είναι δυνατή η σύγκλειση κάθε μεσοκολπικού ελλείμματος, ιδιαίτερα αυτών που δεν βρίσκονται απολύτως κεντρικά.

2) Η έκκεντρος τοποθέτηση της ομπρέλας μπορεί να επηρεάσει τη λειτουργία της μιτροειδούς βαλβίδος ή να αποφράξει κάποια πνευμονική φλέβα.

Αν και μερικοί συγγραφείς πιστεύουν ότι η κλινική εικόνα των ασθενών με μεσοκολπική επικοινωνία δεν μεταβάλλεται με την πάροδο των ετών και ότι το προσδόκιμο της επιβιώσεως δεν επηρεάζεται, δίδονται οι ακόλουθες συστάσεις:

· Σύγκλειση κεντρικών ελλειμμάτων επεμβατικά με ομπρέλα

· Χειρουργική επέμβαση-Ένδειξη

α) Δυσανεξία στην κόπωση, καρδιακή ανεπάρκεια

 β) Σημαντική αύξηση του καρδιοθωρακικού δείκτη.

γ) Μαρμαρυγή ή πτερυγισμός κόλπων, υπερκοιλιακές αρρυθμίες.

δ) Διαφυγή αίματος από αριστερά προς τα δεξιά>30%, συστολική πίεση στην πνευμονική αρτηρία>30 mmHg.2
β) Πρωτογενές Έλλειμμα (Ostium Primum Defect)
H επόμενη σε συχνότητα είναι η πρωτογενής μεσοκολπική επικοινωνία, η οποία βρίσκεται στο κατώτερο τμήμα του μεσοκολπικού διαφράγματος, ακριβώς πάνω από τις κολποκοιλιακές βαλβίδες. Οφείλεται σε ελλείμματα των ενδοκαρδιακών προσκεφαλαίων. Τα ενδοκάρδια προσκεφάλαια είναι εμβρυϊκοί σχηματισμοί, που σκοπό έχουν να διαχωρίσουν τον αρχέγονο σωλήνα, από τον οποίο ξεκινά η εμβρυολογική διάπλαση της καρδιάς, σε άνω και κάτω μέρος, δηλαδή σε κόλπους και κοιλίες.1  Συγκριτικά με το δευτερογενές έλλειμμα το πρωτογενές εμφανίζεται συνήθως στη νεογνική, βρεφική περίοδο, παρουσιάζει μεγαλύτερη καρδιά ακτινολογικά, συχνά ανεπάρκεια μιτροειδούς. Ο συνδυασμός της ανωμαλίας με ανοικτό αρτηριακό πόρο δεν είναι σπάνιος. Ευρίσκεται αυξημένη συχνότης επί τρισωμίας 21. Διαγνωστικά απαραίτητα είναι μία υπερηχοκαρδιογραφική μελέτη και ο καθετηριασμός  του ασθενούς με έγχυση σκιαγραφικού υλικού στην αριστερή κοιλία. Χειρουργική διόρθωση επί συμπτωματικών ασθενών στο 1ο, επί ασυμπτωματικών στο 3ο-5ο έτος της  ζωής. Ο κίνδυνος είναι υψηλότερος από τη σύγκλειση των δευτερογενών μεσοκολπικών ελλειμμάτων, ιδιαίτερα όταν συνυπάρχουν ανωμαλίες της μιτροειδούς, μεσοκοιλιακά ελλείμματα, αρτηριακός πόρος ή ισθμική στένωση της αορτής.
Στην ομάδα του πρωτογενούς ελλείμματος, ανήκει και ο κοινός κολποκοιλιακός πόρος. Εδώ παρατηρείται έλλειμμα στο κατώτερο τμήμα του μεσοκολπικού τοιχώματος και στο ανώτερο τμήμα του μεσοκοιλιακού, που συνοδεύεται από σχισμή της προσθίας γλωχίνας της μιτροειδούς ή και διαμαρτία περί τη διάπλαση ολοκλήρου του συστήματος των κολποκοιλιακών βαλβίδων.

Ανατομικά διακρίνεται σε 3 τύπου, Rastelli A, B και C και συνοδεύεται συχνά από αύξηση των πιέσεων και αντιστάσεων στην πνευμονική αρτηρία. Η χειρουργική διόρθωση της παθήσεως είναι δυνατή στο 1ο έτος της ηλικίας των παιδιών. Η θνητότης ανέρχεται σε 1-10%, εξαρτάται από τη βαρύτητα των βλαβών και τη δυνατότητα αναδόμησης-πλαστικής δύο λειτουργικών κολποκοιλιακών βαλβίδων από τους υπάρχοντες βαλβιδικούς ιστούς του ενδοκαρδιακού προσκεφαλαίου.

γ) Ελλείμματα του φλεβώδους κόλπου
Συχνά τα κρανιακά και οπίσθια κείμενα ελλείμματα του φλεβώδους κόλπου συνοδεύονται από μερική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών, όπου μια ή δύο πνευμονικές φλέβες εκβάλλουν πλησίον του μεσοκολπικού ελλείμματος ή σε κάποια συστηματική φλέβα.

Κλινική εικόνα, συμπτώματα και εργαστηριακά ευρήματα είναι παρόμοια με της μεσοκολπικής επικοινωνίας. Στη χειρουργική προσπέλαση του ελλείμματος το μπάλωμα θα τοποθετηθεί με τέτοιο τρόπο ώστε να συμπεριλάβει την εκβολή των πνευμονικών φλεβών στον αριστερό κόλπο. 
Ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών

Διακρίνονται 4 ανατομικοί τύποι:
· Ο υπερκαρδιακός με εκβολή των πνευμονικών φλεβών στην ανώνυμο ή στην παραμένουσα αριστερά άνω κοίλη φλέβα.

· Ο καρδιακός τύπος, με εκβολή των πνευμονικών φλεβών στο στεφανιαίο κόλπο.

· Ο υποκαρδιακός ή υποδιαφραγματικό, όπου οι πνευμονικές φλέβες συνδέονται με το οπισθοκαρδιακό φλεβικό σύστημα που βρίσκει παροχέτευση στην κάτω κοίλη φλέβα.

· Ο μικτός τύπος, όπου υπάρχει συνδυασμός κάποιων εκ των ανωτέρω μορφών.

Οι ασθενείς με ολική ανώμαλη εκβολή των πνευμονικών φλεβών διακρίνονται λόγω των συμπτωμάτων τους σε δύο ομάδες: σε αυτούς με ή χωρίς απόφραξη στο στέλεχος επαναφοράς των πνευμονικών φλεβών.

Οι ασθενείς, συνήθως βρέφη, εμφανίζουν ταχύπνοια, καρδιομεγαλία, ηπατομεγαλία και καρδιακή κάμψη.

Η διενέργεια καρδιακού καθετηριασμού ενδείκνυται σε όλους τους ασθενείς, η κολπική διαφραγματοστομία συχνά είναι χρήσιμη, η μόνη όμως θεραπευτική αντιμετώπιση είναι η χειρουργική.

Η χειρουργική πρόγνωση είναι καλή, εξαρτάται όμως από το βαθμό απόφραξης και από το μέγεθος των κεντρικών πνευμονικών φλεβών που θα αναστομωθούν με τον αριστερό κόλπο. Η θνητότης ανέρχεται σε 1-5% ανάλογα με τον ανατομικό τύπο.2
δ) Έλλειμμα του στεφανιαίου κόλπου (Coronary Sinus ASD)

Το έλλειμμα εντοπίζεται στη συμβολή του στεφανιαίου κόλπου με το δεξιό κόλπο. Η έλλειψη της οροφής του στομίου του στεφανιαίου κόλπου φέρει την εκβολή του τελευταίου στον αριστερό κόλπο. Σε μερικές περιπτώσεις συνοδεύεται από παραμένουσα αριστερή άνω κοίλη φλέβα.13
9.1. Παθοφυσιολογία

Εάν η επιφάνεια του μεσοκολπικού ελλείμματος δεν υπερβαίνει τα 2 cm2 η μέση πίεση στον αριστερό κόλπο είναι κατά 2-3 mmHg μεγαλύτερη από την πίεση του δεξιού κόλπου και υπάρχει διαφυγή αίματος από αριστερά προς τα δεξιά. Εάν όμως το μέγεθος του ελλείμματος είναι μεγαλύτερο, τότε δεν υπάρχει αντίσταση στη ροή αίματος δια μέσου του ελλείμματος και δεν παρατηρείται διαφορά πιέσεως μεταξύ των δύο κόλπων. Οι κόλποι λειτουργούν σαν μια ενιαία κοιλότητα, από την οποία το αίμα ρέει προς τις περιοχές οι οποίες προβάλλουν μικρότερες αντιστάσεις. Μεταξύ δε των δύο κατευθύνσεων, που αρχίζουν από τα στόμια της μιτροειδούς και της τριγλώχινας, το αίμα ακολουθεί περισσότερο την οδό της τριγλώχινος, διότι α) η δίοδος αίματος από το στόμιο της τριγλώχινος είναι ευχερέστερη παρά από το στόμιο της μιτροειδούς, β) η διατασιμότητα των δεξιών καρδιακών κοιλοτήτων είναι μεγαλύτερη από τη διατασιμότητα των αριστερών κοιλοτήτων, γ) οι πνευμονικές αγγειακές αντιστάσεις είναι ασυγκρίτως μικρότερες των περιφερικών αγγειακών αντιστάσεων. Έτσι, σε μεσοκολπική επικοινωνία υπάρχει διαφυγή αίματος εξ αριστερών προς τα δεξιά. Εκτός ορισμένων περιπτώσεων, η μεγαλύτερη διαφυγή αίματος από αριστερά προς τα δεξιά σημειώνεται μετά τα πρώτα έτη της ζωής, είναι δε δυνατόν, αμέσως μετά τη γέννηση να μην υπάρχει διαφυγή. Αυτό συμβαίνει διότι στην ηλικία αυτή είναι μικρή η διατασιμότητα των δεξιών καρδιακών κοιλοτήτων και σχετικά υψηλές οι πνευμονικές αγγειακές αντιστάσεις, με αποτέλεσμα να μη διευκολύνεται η ροή αίματος προς την κατεύθυνση της τριγλώχινας.

Η διαφυγή αίματος από αριστερά προς τα δεξιά οδηγεί σε αύξηση της πνευμονικής παροχής που μπορεί να φθάσει τα 20L/min ή περισσότερο. Οι πιέσεις στην πνευμονική αρτηρία και στη δεξιά κοιλία, παρά τη μεγάλη παροχή αίματος της δεξιάς κοιλίας προς την πνευμονική κυκλοφορία, παραμένουν συνήθως φυσιολογικές ή αυξάνονται ελαφρά, διότι πέφτουν οι πνευμονικές αντιστάσεις. Συχνά παρατηρείται μικρή συστολική κλίση πιέσεως 10-20 mmHg μεταξύ της δεξιάς κοιλίας και της πνευμονικής αρτηρίας, λόγω της μεγάλης ροής αίματος διά του φυσιολογικού στομίου της πνευμονικής (λειτουργική στένωση της πνευμονικής).

Στη διατήρηση χαμηλών πνευμονικών αντιστάσεων οφείλεται η ικανότητα των πνευμόνων να προσλαμβάνουν τόσο μεγάλες ποσότητες αίματος επί δεκαετίες, χωρίς να δημιουργούνται προβλήματα από τις δεξιές καρδιακές κοιλότητες. Εντούτοις  μερικοί ασθενείς με μεσοκολπική επικοινωνία μετά το 20ό έτος παρουσιάζουν αύξηση των πνευμονικών αντιστάσεων και, κατά συνέπεια, αύξηση των πιέσεων της πνευμονικής αρτηρίας και της δεξιάς κοιλίας. Η πνευμονική αγγειακή πάθηση και αύξηση των πνευμονικών αντιστάσεων οφείλεται στην τεράστια ροή αίματος δια των πνευμονικών αγγείων και την ελαφρά αύξηση της πιέσεως της πνευμονικής αρτηρίας. Επί πνευμονικής υπερτάσεως η ροή αίματος εξ αριστερών προς τα δεξιά μειώνεται, εξαφανίζεται ή και αντιστρέφεται.11,26,29
9.2. Φυσική Ιστορία

Ένα μεγάλο ASD (ροή αίματος πνευμονικής αρτηρίας προς τη συστηματική ροή αίματος) μπορεί να προκαλέσει συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια και ελαττωματική ανάπτυξη σε ένα βρέφος ή παιδί. Ένα μη διαγνωσμένο ASD με σημαντική διαφυγή πιθανότατα προκαλεί συμπτώματα με το πέρασμα του χρόνου στην εφηβεία ή στην ενήλικο ζωή, ενώ οι συμπτωματικοί ασθενείς συνήθως περιορίζονται ως προς την κόπωση προοδευτικά καθώς μεγαλώνουν. Δύσπνοια, μετά από προσπάθεια, παρατηρείται στο 30% των ασθενών κατά την τρίτη δεκαετία και σε περισσότερο από το 75% των ασθενών κατά την πέμπτη δεκαετία.30 Οι υπερκοιλιακές αρρυθμίες (κολπική μαρμαρυγή ή πτερυγισμός) και η δεξιά καρδιακή ανεπάρκεια αναπτύσσονται μέχρι το 40ο έτος της ηλικίας στο 10% των ασθενών και καθίστανται περισσότερο επικρατείς με την αύξηση της ηλικίας. Η παράδοξη εμβολή που έχει ως αποτέλεσμα παροδική ισχαιμική προσβολή ή εγκεφαλικό επεισόδιο  μπορεί να στρέψει την προσοχή στη διάγνωση. Η ανάπτυξη πνευμονικής υπέρτασης, αν και δεν είναι πιθανότατα τόσο συνήθης όσο πιστευόταν αρχικά, μπορεί να συμβεί και σε μικρή ηλικία. Εάν η πνευμονική υπέρταση είναι σοβαρή, θα πρέπει να αναζητηθεί μια δεύτερη αιτιολογική διάγνωση. Το προσδόκιμο ζωής είναι σαφέστατα μειωμένο, αν και όχι τόσο όσο αναφερόταν στις αρχικές επιστημονικές μελέτες, καθώς σε αυτές αναφέρονταν μόνο οι ασθενείς με μεγάλο ASD.14
9.3. Κλινικά χαρακτηριστικά
Παιδιατρικά : Τα περισσότερα παιδιά είναι ασυμπτωματικά και η διάγνωση γίνεται μετά από την ανακάλυψη ενός φυσήματος. Περιστασιακά, η αυξημένη πνευμονική ροή αίματος μπορεί να είναι τόσο μεγάλη που η συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια, οι υποτροπιάζουσες λοιμώξεις του αναπνευστικού, ο χρόνιος συριγμός ή ακόμη και η πνευμονική υπέρταση μπορεί να καταστήσουν αναγκαίο το κλείσιμο κατά τη βρεφική ηλικία. Αυτόματη σύγκλειση ενός ASD μπορεί να συμβεί μέσα στον πρώτο χρόνο της ζωής. Ακόμα και αρκετά σημαντικά ελλείμματα που διαγιγνώσκονται στη νεογνική περίοδο μπορεί να μειωθούν σε μέγεθος και να μη χρειάζεται μετέπειτα επέμβαση. Έτσι, σε ασυμπτωματικά παιδιά με μεμονωμένο δευτερογενές ASD, η παρέμβαση συνήθως αναβάλλεται έτσι ώστε η εκλεκτική σύγκλειση με συσκευή να αποτελέσει μελλοντική επιλογή, εάν θα ενδείκνυται.
Ενήλικες: Τα πιο συνήθη συμπτώματα που εμφανίζονται στους ενήλικες είναι η δυσανεξία στην άσκηση (δύσπνοια μετά από προσπάθεια και κόπωση) και το αίσθημα παλμών (συνήθως από κολπικό πτερυγισμό, κολπική μαρμαρυγή). Η ανεπάρκεια της δεξιάς κοιλίας μπορεί να είναι το σύμπτωμα που εμφανίζεται σε μεγαλύτερους ασθενείς. Η παρουσία κυάνωσης θα πρέπει να προειδοποιεί για την πιθανότητα αναστροφής της διαφυγής.14
9.4. Εργαστηριακές εξετάσεις
Ηλεκτροκαρδιογράφημα: Στο 90% των περιπτώσεων, το ηλεκτροκαρδιογράφημα παρουσιάζει μορφολογία ατελούς αποκλεισμού του δεξιού σκέλους (Εικόνα 9.4.1). Στο 10% των περιπτώσεων που το ηλεκτροκαρδιογράφημα είναι φυσιολογικό, η διάγνωση είναι πολύ δύσκολη. Στις περιπτώσεις που η μεσοκολπική επικοινωνία είναι πρωτογενής, παρατηρείται στροφή του άξονα του ηλεκτροκαρδιογραφήματος προς τα αριστερά με τη μορφή του πρόσθιου αριστερού ημιαποκλεισμού (Εικόνα 9.4.2).
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Εικόνα 9.4.1: Ατελής αποκλεισμός δεξιού σκέλους σε ασθενή με δευτερογενές έλλειμμα του μεσοκολπικού διαφράγματος.
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Εικόνα 9.4.2:Πρόσθιος αριστερός ημισκελικός αποκλεισμός σε ασθενή με πρωτογενές έλλειμμα του μεσοκολπικού διαφράγματος.
Ακτινογραφία θώρακος: Η ακτινογραφία θώρακος συμβάλλει σημαντικά στη διάγνωση της μεσοκολπικής επικοινωνίας. Η καρδιαγγειακή σιλουέτα είναι αυξημένων διαστάσεων. Υπάρχει διάταση της δεξιάς κοιλίας και αύξηση της πνευμονικής αιματώσεως. Υπάρχει διάταση του δεξιού κόλπου, που γίνεται εμφανής στο δεξιό κάτω καρδιακό χείλος και διάταση της δεξιάς κοιλίας στην πλάγια προβολή (βλ.εικόνα 9.4.3).
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Εικόνα 9.4.3: Ακτινογραφία θώρακος (F+P) από ασθενή ηλικίας 29 ετών με μεσοκολπική επικοινωνία τύπου secundum. Αν και η καρδιακή σιλουέτα δεν αυξημένων διαστάσεων στην προσθιοπίσθια (F) προβολή, εντούτοις υπάρχει επίταση του δεξιού κάτω καρδιακού χείλους από το διατεταμένο δεξιό κόλπο, όπως και επίταση και των δύο πυλών. Στην πλάγια προβολή (P), χαρακτηριστική είναι η διάταση της δεξιάς κοιλίας που καταλαμβάνει τον ελεύθερο χώρο πίσω από το στέρνο.

Υπερηχοκαρδιογράφημα: Η μεσοκολπική επικοινωνία συχνά είναι δύσκολο να αναδειχθεί με την κλασική υπερηχοκαρδιογραφία δύο διαστάσεων, αν πρόκειται για δευτερογενή ή τύπου φλεβώδους κόλπου (βλ.εικόνα 9.4.4). Η συνεισφορά του έγχρωμου Doppler βοηθά σημαντικά στην ανάδειξη. Συνηγορητικά της μεσοκολπικής επικοινωνίας είναι τα έμμεσα στοιχεία της υπερφόρτισης όγκου της δεξιάς κοιλίας, που αναδεικνύονται εύκολα με το υπερηχοκαρδιογράφημα δύο διαστάσεων. Αυτά είναι: α) η διάταση των κόλπων και η διάταση της δεξιάς κοιλίας, β) η διαστολική επιπέδωση του μεσοκοιλιακού διαφράγματος, ενδεικτική της υπερφόρτισης όγκου της δεξιάς κοιλίας, γ) η αύξηση της ταχύτητας ροής στην πνευμονική, ενδεικτική της αυξημένης πνευμονικής παροχής. Το διοισοφάγειο υπερηχοκαρδιογράφημα αναδεικνύει ευκρινώς τη μεσοκολπική επικοινωνία και επιβεβαιώνει τη διάγνωση.1
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Εικόνα 9.4.4: Ανεύρυσμα του μεσοκολπικού διαφράγματος, ΔΚ= Δεξιός κόλπος, ΑΚ= Αριστερός κόλπος

        Αιμοδυναμικός έλεγχος: Η εισαγωγή καθετήρα στο δεξιό κόλπο από την κάτω κοίλη φλέβα επιτρέπει, σχεδόν πάντοτε, την είσοδο του καθετήρα στον αριστερό κόλπο δια μέσου του μεσοκολπικού ελλείμματος. Αδυναμία εύκολης εισόδου στον αριστερό κόλπο σημαίνει παρουσία ελλείμματος τύπου φλεβώδους κόλπου. Το χαρακτηριστικό εύρημα από την οξυμετρία είναι η αύξηση του κορεσμού σε οξυγόνο του αίματος του δεξιού κόλπου σε σχέση με αυτόν της άνω κοίλης φλέβας. Υψηλός κορεσμός (>85%) στην άνω κοίλη φλέβα υποδηλώνει την παρουσία ανώμαλης εκβολής μερικών ή όλων των δεξιών πνευμονικών φλεβών. Σ’ αυτή την περίπτωση βοηθά η λήψη δύο δειγμάτων από την άνω κοίλη, το ένα από ψηλά κοντά στη συμβολή της ανωνύμου φλέβας και το άλλο χαμηλά κοντά στο δεξιό κόλπο. Στις μεγάλες μεσοκολπικές επικοινωνίες οι μέσες πιέσεις των δύο κόλπων είναι ίσες, η πίεση της πνευμονικής είναι ελαφρά αυξημένη (30-40mmHg) και παρατηρείται μικρή κλίση πίεσης, της τάξης των 10-15mmHg, στην πνευμονική εξ αιτίας της αυξημένης ροής αίματος.26,28,31,4 Εάν γίνει έγχυση σκιαγραφικού υλικού στην πνευμονική αρτηρία, η μεσοκολπική επικοινωνία αποδεικνύεται με τη διαφυγή μέρους του σκιαγραφικού αίματος από τον αριστερό στον δεξιό κόλπο στην φάση της επανόδου του αίματος στην αριστερή κυκλοφορία (αριστερογράφημα). Η αριστερή κοιλιογραφία δείχνει την χαρακτηριστική εικόνα «λαιμού χήνας» του χώρου εξόδου της αριστερής κοιλίας σε μεσοκολπική επικοινωνία τύπου πρωτογενούς ελλείμματος.12
9.5. Θεραπεία


Συντηρητική. Περιλαμβάνει την αντιμετώπιση της καρδιακής ανεπάρκειας, των διαταραχών του καρδιακού ρυθμού, των αναπνευστικών λοιμώξεων και την κάλυψη με αντιβιοτικά επί μικροεπεμβάσεων, π.χ. εξαγωγή οδόντων, αμυγδαλεκτομή κ.λπ., παρ’ όλον ότι ο κίνδυνος της λοιμώδους ενδοκαρδίτιδος στη μεσοκολπική επικοινωνία είναι πολύ μικρός.


Ιδιαίτερη σημασία έχει η θεραπεία της καρδιακής ανεπάρκειας κατά τη βρεφική ηλικία, διότι στην ηλικία αυτή αναμένεται φυσιολογική βελτίωση της πνευμονικής κυκλοφορίας με την πάροδο του χρόνου, οπότε τα βρέφη απαλλάσσονται από τα ενοχλήματα χωρίς να συνεχίζουν τη λήψη δακτυλίτιδος και διουρητικών. Αργότερα γίνεται χειρουργική διόρθωση της παθήσεως.11

Χειρουργική. Η θεραπεία της μεσοκολπικής επικοινωνίας είναι χειρουργική.32,33 Τα τελευταία χρόνια, η σύγκλειση της δευτερογενούς μεσοκολπικής επικοινωνίας είναι δυνατό να γίνει και με διαδερμική τεχνική κατά την οποία τοποθετείται συσκευή σύγκλεισης της μεσοκολπικής επικοινωνίας. Τα πρώιμα και μεσοπρόθεσμα αποτελέσματα της διαδερμικής σύγκλεισης είναι εξαιρετικά και συγκρίσιμα εκείνα με της χειρουργικής θεραπείας.1,35

Η θνησιμότητα της χειρουργικής σύγκλεισης του δευτερογενούς ελλείμματος χωρίς επιπλοκές είναι κάτω του 1%. Με τόσο χαμηλή θνησιμότητα επιβάλλεται να χειρουργούνται όλοι οι ασθενείς με μεσοκολπική επικοινωνία, στους οποίους η πνευμονική παροχή υπερβαίνει το διπλάσιο της παροχής της μεγάλης κυκλοφορίας.31,22,34 Η εγχείρηση αντενδείκνυται σε ασθενείς με πνευμονικές αντιστάσεις που υπερβαίνουν το 50% των αντιστάσεων της μεγάλης κυκλοφορίας.


Μετά την ηλικία των 45 ετών, η χειρουργική θνησιμότητα αυξάνεται μέχρι 6% ή περισσότερο. Πάντως και οι ενήλικες με καρδιακή ανεπάρκεια αλλά μέτρια πνευμονική υπέρταση πρέπει να χειρουργούνται, γιατί έτσι αυξάνεται το προσδόκιμο επιβίωσης. 

9.6. Ζητήματα παρακολούθησης

Τα περισσότερα παιδιά με μεμονωμένο δευτερογενές έλλειμμα μπορούν να πάρουν εξιτήριο και να αφεθούν στη φροντίδα του οικογενειακού γιατρού τους 6 μήνες μετά την επιβεβαίωση της πλήρους σύγκλεισης. Οι ασθενείς με έλλειμμα φλεβώδους κόλπου βρίσκονται σε κίνδυνο για ανάπτυξη στένωσης της κοίλης ή και της πνευμονικής φλέβας, ενώ θα πρέπει να υφίστανται περιοδική επανεξέταση. Οι ασθενείς που είχαν χειρουργική διόρθωση θα πρέπει να παραμένουν υπό μακροχρόνια καρδιολογική επιτήρηση.

10.ΜΕΣΟΚΟΙΛΙΑΚΗ ΕΠΙΚΟΙΝΩΝΙΑ
(Ventricular Septal Defect)

Η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι η συχνότερη συγγενής καρδιοπάθεια22,31 που συναντάται κατά τη γέννηση.1 Παρόλα αυτά, ελάχιστο είναι το ποσοστό των περιπτώσεων μεσοκοιλιακής επικοινωνίας που απαντάται στην ενήλικη ζωή, διότι στις περισσότερες των περιπτώσεων η διάγνωση έχει τεθεί κατά τη βρεφική ή παιδική ηλικία και έχει γίνει χειρουργική σύγκλειση.1 Απαντά ως μεμονωμένη συγγενής ανωμαλία ή σε συνδυασμό με άλλες καρδιακές ανωμαλίες, όπως η στένωση της πνευμονικής, η μετάθεση των μεγάλων αρτηριών, η ατρησία της πνευμονικής, η κοινή κολποκοιλιακή επικοινωνία κ.ά. Ο Roger περιέγραψε την κλινική εικόνα της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας το 1879. Σήμερα, ο  όρος επικοινωνία ή νόσος του Roger υποδηλώνει μικρού βαθμού μεσοκοιλιακή επικοινωνία.11
10.1. Παθολογική Ανατομία

Το μεσοκοιλιακό έλλειμμα μπορεί να είναι μονήρες ή πολλαπλό, οπότε εμφανίζονται περισσότερες από μία οπές στο μεσοκοιλιακό διάφραγμα. Στην πλειονότητα των περιπτώσεων το έλλειμμα εντοπίζεται κάτω από την υπερκοιλιακή ακρολοφία. Εδώ το μεσοκοιλιακό έλλειμμα αφορά την υμενώδη και μέρος της ινομυώδους μοίρας του διαφράγματος, και από την πλευρά της δεξιάς κοιλίας μπορεί να έχει προσανατολισμό: α) το χώρο εισροής, β) το χώρο εκροής, γ) την κορυφή της δεξιάς κοιλίας. Τα ελλείμματα αυτά ονομάζονται περιμεμβρανώδεις και χαρακτηρίζονται από το ότι συνορεύουν με την αορτική βαλβίδα και προς τα πίσω γειτνιάζουν με το σύστημα αγωγής του δεματίου His. Μερικές φορές μπορεί να υπάρχει επικοινωνία μεταξύ αριστερής κοιλίας και δεξιού κόλπου από προσκόλληση της διαφραγματικής γλωχίνος της τριγλώχινος στην παρυφή της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας. Αυτή η ανωμαλία καλείται επικοινωνία του Gerbode. Δεύτερος τύπος μεσοκοιλιακής επικοινωνίας είναι οι μυϊκές, στις οποίες η υμενώδης μοίρα είναι άθικτος. Αποτελούν το 10-20% του συνόλου των μεσοκοιλιακών επικοινωνιών και διακρίνονται ανάλογα με τον προσανατολισμό τους σε: α) του χώρου εισροής, β) του χώρου εκροής, γ) της κορυφής της δεξιάς κοιλίας. Σε ένα τρίτο τύπο μεσοκοιλιακής επικοινωνίας το έλλειμμα εντοπίζεται πάνω από την υπερκοιλιακή ακρολοφία κατά τέτοιο τρόπο, ώστε ο ιστός της πνευμονικής βαλβίδας συνεχίζεται στον ιστό της αορτικής βαλβίδας. Αυτή η μεσοκοιλιακή επικοινωνία ονομάζεται υποαορτική ή υποπνευμονική, εδώ μπορεί να αναπτυχθεί ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας (βλ.εικόνα 10.1.1).

Η έκταση της επιφάνειας του μεσοκοιλιακού ελλείμματος ποικίλλει από ελάχιστα mm2  μέχρι 2cm2 κατά τετραγωνικό μέτρο επιφάνειας σώματος ή περισσότερο.11
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Εικόνα 10.1.1: Οι βασικοί μορφολογικοί τύποι μεσοκοιλιακών επικοινωνιών.   (Τροποποιημένο από τους Becker και Anderson). 

10.2. Παθοφυσιολογία 
Υπάρχει διαφυγή αίματος από την αριστερή κοιλία προς την δεξιά, η οποία εξαρτάται από το μέγεθος του ελλείμματος και το ύψος των πνευμονικών αντιστάσεων. Όταν η επιφάνεια του ελλείμματος είναι μικρή τότε η διαφυγή αίματος είναι μικρή, η πρόγνωση άριστη, και ο μόνος κίνδυνος τον οποίο διατρέχουν οι ασθενείς είναι η προσβολή από λοιμώδη ενδοκαρδίτιδα.36 Όταν η επιφάνεια του ελλείμματος είναι πάνω από 1cm2/M2 επιφάνειας σώματος, τότε πρόκειται για μεγάλη μεσοκοιλιακή επικοινωνία. Πολλοί ασθενείς έχουν χαμηλές πνευμονικές αντιστάσεις και παρουσιάζουν μεγάλη διαφυγή από αριστερά προς τα δεξιά, με αύξηση της πνευμονικής παροχής στο τριπλάσιο ή πενταπλάσιο του φυσιολογικού. Τότε μπορεί να εμφανιστεί ‘’λειτουργική’’ πνευμονική υπέρταση, η οποία οφείλεται στη μετάδοση των πιέσεων της αριστερής κοιλίας στην πνευμονική αρτηρία. Πραγματική πνευμονική υπέρταση από αύξηση των πνευμονικών αγγειακών αντιστάσεων μπορεί να παρατηρηθεί κατά την πρώτη ιατρική εξέταση στη βρεφική ηλικία ή να αναπτυχθεί αργότερα δευτεροπαθώς, με ερεθίσματα τη μεγάλη πνευμονική παροχή και τη λειτουργική πνευμονική υπέρταση. Στην περίπτωση αυτή έχουμε το σύνδρομο Eisenmenger με διαφυγή αίματος από δεξιά προς τα αριστερά.

Ενίοτε  σε μετρίου ή μεγάλου βαθμού μεσοκοιλιακή επικοινωνία με την πάροδο των ετών αναπτύσσεται στένωση του χώρου εξωθήσεως της δεξιάς κοιλίας, που προκαλείται από μυϊκή υπερτροφία του πνευμονικού κώνου. Η στένωση αυτή αποτελεί τον καλύτερο προστατευτικό μηχανισμό, διότι ελαττώνει τη ροή αίματος από την αριστερή κοιλία προς τη δεξιά και προστατεύει το αρτηριακό δίκτυο των πνευμόνων από την ανάπτυξη υψηλών πνευμονικών αντιστάσεων.11
Τα μεσοκοιλιακά ελλείμματα μπορούν να διαιρεθούν παθολογοανατομικά σε τέσσερις τύπους (βλ. Εικόνα 10.2.1.):
I. Υπερακρολοφιακό ή υποπνευμονικό VSD (Supracristal or Sybpulmonary VSD). Αποτελούν το 5-10% όλων των περιπτώσεων VSD. Εντοπίζονται πάνω από την υπερκοιλιακή ακρολοφία (Cristal Supraventricularis) και ακριβώς κάτω από την πνευμονική βαλβίδα. Επειδή η αορτική βαλβίδα βρίσκεται πλησίον του ελλείμματος και η δεξιά στεφανιαία γλωχίνα μπορεί να προπίπτει δια του ελλείμματος στη δεξιά κοιλία, προκαλείται αναπάρκεια της αορτικής βαλβίδας.
II. Υπακρολοφιακό ή Μεμβρανώδες VSD (Infacristal or Membraneous VSD). Είναι ο συχνότερος τύπος (70%). Εντοπίζεται ακριβώς κάτω από την υπερκοιλιακή ακρολοφία και βρίσκεται σε στενή σχέση με το δακτύλιο της αορτικής βαλβίδας.
III. Ελλείμματα κοινού κολποκοιλιακού πόρου (Atrio-Ventricular Canal-type VSD). Αντιπροσωπεύουν το 5-10% όλων  των περιπτώσεων VSD και οφείλονται στην ατελή συνένωση των ενδοκαρδιακών προσκεφαλαίων (Endocardial Cushions), με τη μυϊκή μοίρα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος. Το άνω όριο του VSD σχηματίζεται από τη βάση της διαφραγματικής γλωχίνας της τριγλώχινας.
IV. Μυϊκού τύπου VSD (Muscular type VSD). Αποτελούν το 5% όλων των περιπτώσεων VSD, είναι μονήρη ή πολλαπλά και μπορούν να εντοπίζονται οπουδήποτε στη μυϊκή μοίρα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος. Ακραία μορφή είναι η ‘’τύπου ελβετικού τυριού’’ (Swiss-Cheese type VSD), κατά την οποία υπάρχει μεγάλος αριθμός τρημάτων διαφόρου μεγάθους σε όλη την έκταση της μυϊκής μοίρας του μεσοκοιλικού διαφράγματος.
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Εικόνα 10.2.1.  Οι τέσσερις τύποι μεσοκοιλιακής επικοινωνίας
α) Τύπος I- Έλλειμμα ακριβώς κάτω από την πνευμονική βαλβίδα, β) Τύπος II-Έλλειμμα στο μεμβρανώδες διάφραγμα, γ) Τύπος III-Έλλειμμα στο οπίσθιο κατώτερο τμήμα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος, δ) Τύπος IV –Έλλειμμα περιβαλλόμενο από μυϊκό διάφραγμα.
Υπάρχει και ένας άλλος τύπος που είναι σπανιότατος (2%) και αποτελεί συνδυασμό διαφόρων τύπων, ο μικτός τύπος VSD (Confluent VSD). 

 
Η ύπαρξη της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας συνεπάγεται τη διαφυγή αίματος από αριστερά προς τα δεξιά. Η διαφυγή αυτή εξαρτάται από το μέγεθος της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας και από το ύψος των πνευμονικών αντιστάσεων.13

Μεγάλου μεγέθους μεσοκοιλιακά ελλείμματα θεωρούνται αυτά όπου το μεγάλο έλλειμμα προκαλεί εξίσωση πιέσεων μεταξύ δεξιάς και αριστεράς κοιλίας καθώς και δευτερογενή αύξηση της πιέσεως στην πνευμονική αρτηρία λόγω αυξημένης ροής. Οι πνευμονικές αντιστάσεις δεν υπερβαίνουν αυτές της συστηματικής κυκλοφορίας. Στο ηλεκτροκαρδιογράφημα και στην ακτινογραφία υπάρχουν στοιχεία υπερφόρτωσης όγκου και πιέσεως στη δεξιά κοιλία και πνευμονική αρτηρία που οδηγούν σε συμπτώματα καρδιακής ανεπάρκειας από τη νεογνική ηλικία.

Μικρού μεγέθους μεσοκοιλιακά ελλείμματα είναι αυτά όπου το συστολικό υψηλών συχνοτήτων φύσημα που ακούγεται στο 3ο έως 4ο μεσοπλεύριο διάστημα αριστερά είναι συχνά ιδιαίτερα έντονο, 3ου και 6ου βαθμού. Το ηλεκτροκαρδιογράφημα και η ακτινογραφία θώρακος είναι φυσιολογικά ή ενδεικτικά μιας μικρής υπερτροφίας της αριστερής κοιλίας και αύξησης της αιμάτωσης στην περιοχή των πυλών του πνεύμονος. Τουλάχιστον 25% αυτών των ελλειμμάτων παρουσιάζουν το φαινόμενο της αυτομάτου συγκλείσεως σε ηλικία 1 έως 2 ετών, κατά μερικούς συγγραφείς ως 50%. Σε υπερηχοκαρδιογραφικές μελέτες το ποσοστό αυτό έχει ευρεθεί ακόμη υψηλότερο. Η υπερηχογραφική μελέτη θα ανιχνεύσει επίσης το μέγεθος, τη θέση και πιθανώς τον αριθμό των ελλειμμάτων και αρκεί για την παρακολούθηση του ασθενούς. Καρδιακός καθετηριασμός δεν ενδείκνυται και δεν συνιστάται. Οι πιέσεις στην πνευμονική αρτηρία επί μικρών μεσοκοιλιακών ελλειμμάτων είναι πάντοτε φυσιολογικές.

Στα μεσαίου μεγέθους μεσοκοιλιακά ελλείμματα το έλλειμμα χαρακτηρίζεται από διαφυγή αίματος άνω του 30% από αριστερά προς τα δεξιά. Σπάνια παρατηρούνται συμπτώματα καρδιακής ανεπάρκειας σε παιδιά άνω των 2 ετών. Το ηλεκτροκαρδιογράφημα δείχνει υπερτροφία της αριστεράς και ίσως και της δεξιάς κοιλίας. Στην ακτινογραφία θώρακος παρατηρείται αύξηση του μεγέθους της καρδιακής σιλουέτας και της αιμάτωσης των πνευμόνων.2
         Περίπου το 50% των ασθενών που χειρουργούνται για διόρθωση μεσοκοιλιακής επικοινωνίας έχουν συνοδό καρδιακή ανωμαλία. Οι συχνότερες είναι ο ανοικτός αρτηριακός πόρος, η ισθμική στένωση της αορτής, η βαλβιδική ή υποβαλβιδική αορτική στένωση, η ανεπάρκεια της αορτικής βαλβίδας (συνήθως δευτεροπαθής), το μεσοκολπικό έλλειμμα και οι ανωμαλίες των πνευμονικών αρτηριών (στενώσεις).

Η μέση προσδοκώμενη επιβίωση σε μεγάλα μεσοκοιλιακά ελλείμματα χωρίς χειρουργική θεραπεία είναι 30 έως 40 χρόνια. Οι κυριότερες αιτίες θανάτου είναι η συμφορητική καρδιακή ανεπάρκεια, οι υποτροπιάζουσες πνευμονικές λοιμώξεις, η ενδοκαρδίτιδα και οι επιπλοκές του συνδρόμου Eisenmenger (Αιμόπτυση, αρτηριακές θρομβώσεις, εγκεφαλικά αποστήματα).

Η πνευμονική υπέρταση αρχίζει να αναπτύσσεται στο 25% των περιπτώσεων από το 2ο έτος της ηλικίας, ενώ στο 10% αναπτύσσεται (δευτεροπαθής) υποβαλβιδική στένωση της πνευμονικής, που αποτρέπει την ανάπτυξη πνευμονικής αγγειακής νόσου. Με την πάροδο του χρόνου τα μεσοκοιλιακά ελλείμματα τείνουν να ελαττωθούν σε μέγεθος ή και να συγκλεισθούν. Η πιθανότητα αυτόματης σύγκλεισης είναι πολύ μεγάλη μέσα στους 12 πρώτους μήνες της ζωής και ελαττώνεται μετά τους 18 μήνες. Από σειρά μεγάλου μεγέθους μεσοκοιλιακά ελλείμματα που παρακολουθήθηκαν από τον 1ο μήνα της ζωής, το 50% έκλεισαν αυτόματα μέσα στους πρώτους 6 μήνες και το 75% μέχρι το τέλος του 1ου χρόνου. Για τα μικρά και μέσου μεγέθους μεσοκοιλιακά ελλείμματα οι πιθανότητες αυτόματης σύγκλεισης είναι μεγαλύτερες.13
10.3. Κλινικά χαρακτηριστικά
Παιδιατρικά: Η νόσος εκδηλώνεται συχνά με φύσημα στα νεογνά. Τα περισσότερα από αυτά έχουν ένα περιοριστικό έλλειμμα, με το φύσημα να γίνεται εμφανές μόνο καθώς μειώνονται  οι πνευμονικές αγγειακές αντιστάσεις. Παραδόξως, τα βρέφη με μεγάλα μη περιοριστικά ελλείμματα τείνουν να παρουσιάζονται κλινικά αργότερα. Το φαινόμενο αυτό οφείλεται στο ότι η εξίσωση των πιέσεων διαμέσου του ελλείμματος αποτρέπει τη γένεση του ολοσυστολικού φυσήματος. Αντίθετα, η πνευμονική ροή του αίματος αυξάνει προοδευτικά καθώς η πνευμονική αγγειακή αντίσταση μειώνεται. Είναι συνήθης η κλινική εκδήλωση άπνοιας, συμφορητικής καρδιακής ανεπάρκειας και μη φυσιολογικής ανάπτυξης κατά το 2ο και 3ο μήνα της ζωής. Σε αυτό το χρονικό σημείο μπορεί να ακουστεί ένα φύσημα πνευμονικής εξώθησης και ένα μιτροειδικό κύλισμα, τα οποία αντανακλούν την αυξημένη πνευμονική ροή και την αυξημένη πνευμονική φλεβική επιστροφή. Η κυάνωση είναι σπάνια στην πρώιμη παιδική ηλικία και, εάν είναι παρούσα, θα πρέπει να αποκλείονται οι υπόλοιπες αιτίες αυξημένης πνευμονικής αγγειακής αντίστασης (π.χ. στένωση μιτροειδούς ή συνυπάρχουσα πνευμονική παθολογία).
Η φαρμακευτική αντιμετώπιση του συμπτωματικού βρέφους κατευθύνεται στη βελτίωση των συμπτωμάτων πρίν το χειρουργείο ή στην εξασφάλιση χρόνου μέχρι να συμβεί αυθόρμητη σύγκλειση ή μείωση του μεγέθους του ελλείμματος. Η αντιμετώπιση με διουρητικά είναι καθολικά αποδεκτή και αναφέρεται με αυξανόμενη συχνότητα η επιτυχημένη χρήση των αναστολέων του ACE.
Ενήλικες: Οι περισσότεροι ενήλικες ασθενείς με ένα μικρό περιοριστικό VSD είναι ασυμπτωματικοί. Η κλινική εξέταση αποκαλύπτει ένα τραχύ ολοσυστολικό φύσημα, συνήθως βαθμού 3 έως 4/6, το οποίο μπορεί να ακουστεί με μέγιστη ένταση στο αριστερό στερνικό όριο, στο 3ο ή 4ο μεσοπλεύριο διάστημα. Οι ασθενείς με ένα μέτρια περιοριστικό VSD συχνά εμφανίζουν δύσπνοια στην ενήλικο ζωή, η οποία πιθανότατα ενεργοποιείται με την εμφάνιση κολπικής μαρμαρυγής. Η κλινική εξέταση συνήθως αποκαλύπτει μια μετατοπισμένη καρδιακή ώση, με ένα παρόμοιο ολοσυστολικό φύσημα, καθώς και ένα κορυφαίο διαστολικό καλπασμό και ένα τρίτο καρδιακό τόνο στην κορυφή, που οφείλονται στην αυξημένη ροή μέσω της μιτροειδούς βαλβίδας. Οι ασθενείς με μεγάλη μεσοκοιλιακή επικοινωνία εμφανίζουν κεντρική κυάνωση, πληκτροδακτυλία και συνήθως υπάρχουν ενδείξεις πνευμονικής υπέρτασης.14
10.4. Εργαστηριακές εξετάσεις
Ηλεκτροκαρδιογράφημα: Αν το μεσοκοιλιακό έλλειμμα είναι μικρό, δεν εμφανίζει αξιοσημείωτες μεταβολές. Σε ασθενείς με μέτριο ή μεγάλο μεσοκοιλιακό έλλειμμα και φυσιολογικές πνευμονικές αντιστάσεις, υπάρχουν σημεία υπερτροφίας της αριστερής κοιλίας και διάτασης του αριστερού κόλπου. Όταν αυξηθούν οι πνευμονικές αντιστάσεις, εμφανίζονται σημεία αμφικοιλιακής υπερτροφίας. Η ανάπτυξη πνευμονικής αγγειακής νόσου εμφανίζεται στο ηλεκτροκαρδιογράφημα με την παρουσία δεξιού άξονα και σημείων δεξιάς κοιλιακής υπερτροφίας.13
Ακτινογραφία θώρακος: Στην ακτινογραφία θώρακος, όπως και στη μεσοκολπική επικοινωνία, τα ευρήματα δεν είναι ειδικά για την ανατομική ανωμαλία, αλλά μάλλον αντανακλούν το μέγεθός της από αριστερά προς τα δεξιά επικοινωνίας και την κατάσταση του πνευμονικού αγγειακού δικτύου. Στα μικρά ελλείμματα, η ακτινογραφία είναι συνήθως φυσιολογική. 
Στα μέσου μεγέθους ελλείμματα, η καρδιακή σιλουέτα προσλαμβάνει αυξημένο μέγεθος, με εμφανή σημεία διόγκωσης της αριστερής κοιλίας.
           Αν υπάρχει πνευμονική υπέρταση, η δεξιά κοιλία είναι διατεταμένη και η σκιά της καλύπτει τον οπισθοστερνικό χώρο στην πλάγια προβολή. Ο αριστερός κόλπος διατείνεται επίσης και στην πλάγια προβολή προβάλλει προς τα πίσω, μετατοπίζοντας τον οισοφάγο. Τα μεγάλα ελλείμματα συνδυάζονται με εκσεσημασμένη μεγαλοκαρδία, ενώ η καρδιά αποκτά σφαιρικό σχήμα, λόγω της μεγάλης διάτασης της δεξιάς κοιλίας (βλ.εικόνα 10.4.1). Τέλος, στους ενήλικες με σύνδρομο Eisenmenger το μέγεθος της καρδιάς μπορεί να είναι φυσιολογικό και μοναδικό σημείο αποτελεί η υπερτροφία και η διάταση της δεξιάς κοιλίας, όπως φαίνεται στην πλάγια προβολή.1
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Εικόνα 10.4.1: Ακτινογραφία θώρακα παιδιού 3 ετών με μετρίου μεγέθους VSD. Υπάρχει μετρία μεγαλοκαρδία και αυξημένη πνευμονική ροή. Η δεξιά πνευμονική αρτηρία φαίνεται διατεταμένη. Στην πλάγια ακτινογραφία φαίνεται μεγάλη διάταση του αριστερού κόλπου. (Hurst JW. Anderson RH, Becker AE, Wilcox BR:“Atlas of the heart” NY Mc Graw-Hill Book Co.1988).
Ηχοκαρδιογραφία: Παρατηρείται αύξηση του μεγέθους των αριστερών καρδιακών κοιλοτήτων και , εάν το έλλειμμα είναι μεγάλο, καθορίζεται επακριβώς η εντόπιση και ο τύπος του. Στο έγχρωμο υπερηχοκαρδιογράφημα φαίνεται η διαφυγή του αίματος και διαγιγνώσκονται μικρά ή πολλαπλά ελλείμματα που δεν απεικονίζονται με το απλό υπερηχοκαρδιογράφημα δύο διαστάσεων, ιδιαίτερα όταν εντοπίζονται στη μυϊκή μοίρα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος (βλ.εικόνα 10.4.2). Με το υπερηχοκαρδιογράφημα Doppler μπορούμε να προσδιορίσουμε τη συστολική πίεση της δεξιάς κοιλίας, καθώς και τη σχέση μεταξύ πνευμονικής προς τη συστολική ροή.37 
Το έγχρωμο Doppler είναι σχετικώς νέα τεχνική, η οποία έχει αυξήσει την ευαισθησία και ειδικότητα της ηχοκαρδιογραφίας, ιδίως στις περιπτώσεις μικρών μεσοκοιλιακών ελλειμμάτων.1
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Εικόνα 10.4.2: Υπερηχογράφημα δύο διαστάσεων σε ασθενή με μεγάλο μυϊκού τύπου VSD. Η παραστερνική βραχέος άξονος λήψη είναι δια της αριστερής κοιλίας, στο ύψος των θηλοειδών μυών. Το έλλειμμα διακρίνεται στην κατώτερη μοίρα του μεσοκοιλιακού διαφράγματος, δίπλα στην κορυφή (βάλος).RV= δεξιά κοιλία, LV= αριστερή κοιλία. (Hurst JW, Anderson RH, Becker AE, Wilcox BR: “Atlas of the Heart” NY Mc Graw-Hill Book Co,1988).

Αιμοδυναμικός έλεγχος: Με τον καθετηριασμό της καρδιάς επιβεβαιώνεται η διάγνωση και εκτιμάται ο βαθμός της παθήσεως. Η λήψη δειγμάτων αίματος αποκαλύπτει καλύτερη οξυγόνωση του αίματος της δεξιάς κοιλίας από όση το αίμα του δεξιού κόλπου. Ο καθετήρας μπορεί να περάσει από τη δεξιά στην αριστερή κοιλία. Στον αγγειογραφικό έλεγχο, με έγχυση σκιερής ουσίας μέσα στην αριστερή κοιλία, διαπιστώνεται διαφυγή αίματος από αριστερά προς τα δεξιά.11
10.5. Θεραπεία
Η πιθανότητα εμφανίσεως επιπλοκής λοιμώδους ενδοκαρδίτιδας ή ανεπάρκειας της αορτής επιβάλλει την τακτική παρακολούθηση των ασθενών προς αποφυγή ή θεραπεία οποιασδήποτε λοιμώξεως. Επί καρδιακής ανεπάρκειας χορηγούνται δακτυλίτις και διουρητικά.

               Η χειρουργική θεραπεία συνίσταται σε διόρθωση του ελλείμματος. Στα βρέφη η χειρουργική διόρθωση του ελλείμματος γίνεται μόνο εφόσον ο ασθενής έχει συμπτώματα αριστερής ανεπάρκειας, τα οποία δεν υποχωρούν με τη συντηρητική θεραπεία. Εάν η κατάσταση του βρέφους είναι πολύ σοβαρή, αντί της διορθώσεως, μπορεί να γίνει χειρουργική περίσφιξη της πνευμονικής αρτηρίας με σκοπό την ελάττωση της διαφυγής απ’ αριστερά προς τα δεξιά και ελάττωση του φόρτου της αριστερής κοιλίας που ανεπαρκεί. Αργότερα, σε ηλικία 2-5 ετών, γίνεται η μόνιμη διορθωτική επέμβαση στο μεσοκοιλιακό διάφραγμα και λύνεται η περίσφιξη της πνευμονικής αρτηρίας. Εάν η καρδιακή ανεπάρκεια υποχωρήσει με τη συντηρητική αγωγή ή εάν το παιδί είναι ασυμπτωματικό με μεγάλη μεσοκοιλιακή επικοινωνία, χωρίς όμως προοδευτική αύξηση του μεγέθους της καρδιάς, η χειρουργική διόρθψση του ελλείμματος γίνεται σε ηλικία 5-6 ετών.

                 Χειρουργική θεραπεία της μεσοκοιλιακής επικοινωνίας δε συνιστάται εάν: 1)Το μεσοκοιλιακό έλλειμμα είναι μικρού ή μετρίου μεγέθους και η πνευμονική παροχή αίματος δεν υπερβαίνει το διπλάσιο της παροχής της μεγάλης κυκλοφορίας. 2) Υπάρχει σύνδρομο Eisenmenger με ροή αίματος εκ δεξιών προς τα αριστερά.

               Η διόρθωση του μεσοκοιλιακού ελλείμματος χωρίς πνευμονική υπέρταση έχει χειρουργική θνησιμότητα μικρότερη του 5%.

               Στους ενηλίκους σπανίως γίνεται χειρουργική θεραπεία. Αυτό συμβαίνει, διότι μετά το 20ο έτος η μεσοκοιλιακή επικοινωνία συνδυάζεται με το σύνδρομο Eisenmenger, οπότε είναι ανεγχείρητη, είτε είναι μικρού ή μέτριου βαθμού, οπότε δε συνιστάται η εγχείρηση.
              Μετεγχειρητικώς παρατηρείται βελτίωση της πνευμονικής αποφρακτικής αγγειακής παθήσεως σε αρκετούς ασθενείς, οι οποίοι πρίν από την εγχείρηση είχαν αυξημένες πνευμονικές αντιστάσεις. Οι βελτιούμενοι ασθενείς είναι περισσότεροι, άνω του 50%, όταν πρίν από την εγχείρηση οι πνευμονικές αντιστάσεις δεν υπερβαίνουν το ήμισυ των περιφερικών αγγειακών αντιστάσεων. Τέλος, σε ένα μεγάλο ποσοστό ασθενών κατά την εγχείρηση προκαλείται αποκλεισμός του δεξιού σκέλους, ο οποίος σε ορισμένες περιπτώσεις συνδυάζεται με πρόσθιο αριστερό ημισκελικό αποκλεισμό.11
10.6. Ζητήματα παρακολούθησης
Για ασθενείς με καλή έως εξαιρετική λειτουργική κλάση και καλή λειτουργία της αριστερής κοιλίας πρίν τη χειρουργική σύγκλειση, το προσδόκιμο ζωής μετά τη χειρουργική διόρθωση πλησιάζει το φυσιολογικό. Ο κίνδυνος προοδευτικής ανεπάρκειας της αορτής μειώνεται μετά το χειρουργείο, όπως και ο κίνδυνος της ενδοκαρδίτιδας, εκτός και αν παραμείνει ένα  κατάλοιπο VSD. Η ετήσια καρδιακή παρακολούθηση συστήνεται σε ασθενείς με απόφραξη του χώρου εξόδου της δεξιάς και αριστεράς κοιλίας και ανεπάρκεια της αορτής που δεν υποβάλλονται σε χειρουργική διόρθωση. Συστήνεται επίσης η καρδιακή παρακολούθηση σε ασθενείς που είχαν καθυστερημένη διόρθωση μέτριων ή μεγάλων ελλειμμάτων, που συχνά σχετίζονται με βλάβη της αριστερής κοιλίας και αυξημένες πνευμονικές αρτηριακές πιέσεις τη στιγμή του χειρουργείου.
ΕΙΔΙΚΟ   ΜΕΡΟΣ
 Σκοπός της παρούσας έρευνας είναι η καταγραφή των παραγόντων που ενδεχομένως συντελούν στην διάγνωση  της μεσοκοιλιακής και μεσοκολπικής επικοινωνίας και στην χρονική καθυστέρηση της χειρουργικής αντιμετώπισης του ασθενούς συγκριτικά με τον χρόνο που έγινε η διάγνωση της πάθησης.
1.   Εισαγωγή
Η μεσοκολπική και η μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι οι πιο συχνές συγγενείς καρδιοπάθειες. Η πρώιμη διάγνωση είναι εκ των ων ουκ άνευ για την ορθή  αντιμετώπιση αυτών των προβλημάτων μιας και αρκετές φορές είναι ασυμπτωματικά.

Στη μελέτη που ακολουθεί γίνεται μια πρώτη προσπάθεια καταγραφής των περιπτώσεων με μεσοκολπική και μεσοκοιλιακή επικοινωνία που στο χρονικό διάστημα μιας διετίας απευθύνθηκαν στο μεγαλύτερο καρδιοχειρουργικό κέντρο της χώρας. Θα γίνει μια προσπάθεια καταγραφής των περιπτώσεων και συσχέτισή τους με δημογραφικές, ...... και άλλες παραμέτρους. Το γεγονός ότι η μελέτη είναι αναδρομική περιορίζει την ισχύ της μιας και ο σκοπός της καθορίζεται εκ των υστέρων. Παρά ταύτα κάποια συμπεράσματα στα οπoία καταλήγουμε συμφωνούν με τη διεθνή βιβλιογραφία ενώ άλλα όχι και για κάποιες συσχετίσεις το ερώτημα παραμένει αναπάντητο αλλά τα δεδομένα είναι διαθέσιμα για τους μελλοντικούς ερευνητές που θα επιχειρήσουν να δώσουν απαντήσεις.

2. Υλικό-Μέθοδος
             Πρόκειται για αναδρομική μελέτη στην οποία συμπεριλήφθησαν  περιπτώσεις μεσοκολπικής και μεσοκοιλιακής επικοινωνίας που νοσηλεύθηκαν στο Ωνάσειο Καρδιοχειρουργικό Κέντρο Αθηνών από 01/01/2003-31/12/2004. Εντοπίστηκαν 101 περιπτώσεις μεσοκολπικής και μεσοκοιλιακής επικονωνίας για το προαναφερθέν διάστημα, αλλά λόγω ελλιπών στοιχείων στη μία περίπτωση δεν ήταν δυνατή η μελέτη της. Η καταγραφή των περιπτώσεων έγινε με τη συμπλήρωση εντύπου από την ίδια την ερευνήτρια μετά από έρευνα στο ιατρικό αρχείο του Νοσοκομείου και στη συνέχεια έγινε περιγραφική στατιστική ανάλυση των δεδομένων. Για κάθε περίπτωση καταγράφηκαν αναλυτικά οι εξής παράμετροι 
Α)δημογραφικά και κοινωνικά χαρακτηριστικά (φύλο, ηλικία, τόπος κατοικίας, επίπεδο εκπαίδευσης ενηλίκων)

Β)επιβλαβείς έξεις-συνήθειες (των ενηλίκων περιπτώσεων)  

Γ)μαιευτικό ιστορικό (είδος τοκετού, βάρος γέννησης, ηλικία μητέρας κατά τον τοκετό, έξεις – συνήθειες μητέρας κατά την κύηση)

Δ)παθολογικό ιστορικό (τύπος καρδιολογικού προβλήματος, τύπος καρδιολογικού  προβλήματος ανάλογα με ηλικία, μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης ανάλογα με τύπο καρδιολογικού προβλήματος
Ε)μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης και ανάλογα με το φύλο

ΣΤ)χειρουργικό ιστορικό (σωματικό βάρος εισαγωγής, μέσος όρος ηλικίας εισαγωγής)
Ζ)παραμονή στη Μονάδα Εντατικής Θεραπείας μετά το χειρουργείο (μέσος όρος ημερών νοσηλείας, συμπτώματα κατά την εισαγωγή, επιπλοκές που παρουσίασαν κατά την παραμονή).
3. Αποτελέσματα

ΠΕΡΙΓΡΑΦΙΚΗ ΣΤΑΤΙΣΤΙΚΗ ΑΝΑΛΥΣΗ
Στον πίνακα 3.1 αποτυπώνονται τα δημογραφικά και κοινωνικά χαρακτηριστικά του πληθυσμού της μελέτης.

	Πίνακας 3.1 Δημογραφικά και κοινωνικά χαρακτηριστικά του πληθυσμού της μελέτης.

	1. Φύλο
	Ν ή Μ.Ο.
	% ή Σ.Α

	α) Άρρενες
	40
	40

	β) Θήλεις
	60
	60

	2. Ηλικία
	21έτη 8 μήνες   
	21 έτη

	α) 0-1 έτους
	12
	12

	β) >1 έτους-12 έτη
	35
	35

	γ) >12 έτη-18 έτη
	8
	8

	δ) >18 έτη
	45
	45

	3. Επίπεδο εκπαίδευσης ενηλίκων
	
	

	α)0-6 έτη σπουδών
	9
	9

	β)>6 έτη-12 έτη σπουδών
	22
	22

	γ)>12 έτη σπουδών
	13
	13

	δ)δεν υπήρχαν στοιχεία
	1
	1

	4. Τόπος μόνιμης κατοικίας
	
	

	α)Θράκη
	1
	1

	β)Μακεδονία
	13
	13

	γ)Θεσσαλία
	8
	8

	δ)Ήπειρος
	1
	1

	ε)Πελοπόννησος
	10
	10

	στ)Κρήτη
	9
	9

	ζ)Αττική
	41
	41

	η)Στερεά Ελλάδα
	7
	7

	θ)Νησιά Αιγαίου
	3
	3

	ι)Νιγηρία
	2
	2

	ια)Αλβανία
	3
	3

	1β)Δεν υπήρχαν στοιχεία
	2
	2


Το μεγαλύτερο ποσοστό του πληθυσμού της μελέτης είναι θήλεις (60% ), ηλικίας <των 18 ετών (55%).  Ο μέσος όρος ηλικίας όλου του πληθυσμού της μελέτης (100%) είναι 21 έτη 8 μήνες. Από τους ενήλικες το 22% έχει παρακολουθήσει >6-12 έτη σπουδών. Οι περισσότεροι κατοικούν στις μεγάλες αστικές περιοχές και κυρίως το 41% αυτών έχει ως τόπο κατοικίας την Αττική. 

Στον πίνακα 3.2 παρουσιάζονται οι επιβλαβείς έξεις-συνήθειες του πληθυσμού της μελέτης.

	Πίνακας 3.2 Επιβλαβείς έξεις-συνήθειες του πληθυσμού της μελέτης.

	Έξεις-συνήθειες
	Ν
	%

	α)Κάπνισμα
	14
	14

	β)Αλκοόλ
	4
	4

	γ)Κάπνισμα-αλκοόλ
	5
	5

	Δ)Δεν υπήρχαν στοιχεία
	77
	77


Το 14% του πληθυσμού της μελέτης έκανε χρήση καπνού, 4% χρήση αλκοόλ και 5% χρήση καπνού σε συνδυασμό με αλκοόλ, ενώ δεν υπάρχουν στοιχεία για το 77% των περιπτώσεων.

Στον πίνακα 3.3 αποτυπώνεται το μαιευτικό ιστορικό του πληθυσμού της μελέτης.

	Πίνακας 3.3 Μαιευτικό ιστορικό του πληθυσμού της μελέτης.

	1. Είδος τοκετού
	Ν ή Μ.Ο.
	% ή Σ.Α.

	Α)Φυσιολογικός
	32
	32

	Β)Δίδυμη κύηση
	4
	4

	Γ)Τρίδυμη κύηση
	1
	1

	Δ)Δεν υπήρχαν στοιχεία
	63
	63

	2. Βάρος γέννησης
	
	

	Α)<2 kgr
	1
	1

	Β)2,5-3 kgr
	6
	6

	Γ)3-5 kgr
	3
	3

	Δ)Δεν υπήρχαν στοιχεία
	90
	90

	3. Ηλικία μητέρας κατά τον τοκετό
	30 έτη 3 μήνες
	1 έτος 3 μήνες

	Α)18-30 ετών
	26
	26

	Β)30-35 ετών
	8
	8

	Γ)35-40 ετών
	2
	2

	Δ)>40 ετών
	2
	2

	4. Έξεις-συνήθειες μητέρας στη διάρκεια της κύησης
	
	

	Α)Αλκοόλ
	1
	1

	Β)Κάπνισμα
	10
	10

	Γ)Κάπνισμα-αλκοόλ
	3
	3

	Δ)Κάπνισμα-φάρμακα
	1
	1

	Ε)Χημικές ουσίες
	3
	3

	στ)Δεν υπήρχαν στοιχεία
	82
	82


Μ.Ο.: μέσος όρος Σ.Α.: σταθερή απόκλιση

Σύμφωνα με το μαιευτικό ιστορικό του πληθυσμού της μελέτης, το είδος του τοκετού είναι φυσιολογικός για το 32% των περιπτώσεων, 4% δίδυμη κύηση,1% τρίδυμη κύηση, ενώ δεν υπάρχουν στοιχεία για το 63% των περιπτώσεων. Σε 6% των περιπτώσεων το βάρος γέννησης είναι 2.5-3 kgr ενώ σε 1 περίπτωση είναι <2 kgr, αλλά στο 90% δεν υπήρχαν στοιχεία. Ο μέσος όρος ηλικίας της μητέρας κατά τον τοκετό είναι 30 έτη 3 μήνες με σταθερή απόκλιση 1 έτος και 3 μήνες και  κυμαίνεται ως επί των πλείστον από 18-30 ετών (26%) αλλά υπήρξαν και 2 περιπτώσεις >40 ετών. Η πλειονότητα των μητέρων που  έκαναν χρήση επιβλαβών έξεων-συνηθειών στη διάρκεια της κύησης, ήταν χρήση καπνού για το 10% των περιπτώσεων, 3%  χρήση χημικών ουσιών και κυρίως βαφές, ενώ δεν υπήρχαν στοιχεία για το 82%.

Στον πίνακα 3.4 παρουσιάζεται το παθολογικό ιστορικό του πληθυσμού της μελέτης.

	Πίνακας 3.4 Παθολογικό ιστορικό του πληθυσμού της μελέτης

	1. Τύπος καρδιολογικού προβλήματος
	Ν ή Μ.Ο.
	% ή Σ.Α

	α)Μεσοκολπική επικοινωνία
	70
	70

	β)Μεσοκοιλιακή επικοινωνία
	30
	30

	2. Τύπος καρδιολογικού προβλήματος ανάλογα με ηλικία
	
	

	Α)Μεσοκολπική επικοινωνία
	
	

	Στο σύνολο του πληθυσμού
	29 έτη,5 μήνες
	20 έτη,3 μήνες

	α)0-1 έτους
	
	

	β)1-12 έτη
	4 έτη,9 μήνες
	2 έτη,3 μήνες

	Γ)12-18 έτη
	15 έτη,1 μήνας
	1 έτος,6 μήνες

	δ)>18 έτη
	41 έτη,4 μήνες
	15 έτη,2 μήνες

	Β)Μεσοκοιλιακή επικοινωνία 
	
	

	Στο σύνολο του πληθυσμού
	3 έτη,1 μήνας
	3 έτη

	α)0-1 έτους
	8 μήνες
	2 μήνες

	β)1-12 έτη
	4 έτη,9 μήνες
	3 έτη,2 μήνες

	Γ)12-18 έτη
	
	

	δ)>18 έτη
	
	

	3. Μέσος όρος ηλικίας

διάγνωσης ανάλογα με τύπο καρδιολογικού προβλήματος
	Ν ή Μ.Ο.
	Σ.Α

	Α)Μεσοκολπική επικοινωνία
	
	

	Στο σύνολο του πληθυσμού
	18 έτη 6 μήνες
	11 έτη,6 μήνες

	α)0-1 έτους
	
	

	β)1-12 έτη
	5 έτη,2 μήνες
	3 έτη,2 μήνες

	Γ)12-18 έτη
	15 έτη
	1 έτος,5 μήνες

	δ)>18 έτη
	35 έτη,7 μήνες
	12 έτη,5 μήνες

	Β)Μεσοκοιλιακή επικοινωνία
	
	

	Στο σύνολο του πληθυσμού 
	7 μήνες
	4 μήνες

	α)0-1 έτους
	3 μήνες
	2 μήνες

	β)1-12 έτη
	1 έτος,1 μήνας
	1 μήνας

	Γ)12-18 έτη
	
	

	δ)>18 έτη
	
	


Η πλειονότητα του πληθυσμού της μελέτης παρουσίασε μεσοκολπική επικοινωνία (70%). Ο μέσος όρος ηλικίας των ατόμων  με μεσοκολπική επικοινωνία που μελετήθηκαν είναι 29 έτη και 5 μήνες και συγκεκριμένα στους έφηβους 15 έτη 1 μήνας (8%) και  στους ενήλικες 41 έτη 4 μήνες (45%). Στον πληθυσμό της μελέτης με μεσοκοιλιακή επικοινωνία ο μέσος όρος ηλικίας είναι 3 έτη 1 μήνας, συγκεκριμένα στα νεογνά 8 μήνες (12%). Αλλά και στους δύο τύπους του καρδιολογικού προβλήματος ο μέσος όρος ηλικίας στα παιδιά είναι 4 έτη 9 μήνες (17% και 18% αντίστοιχα). Ο μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης του πληθυσμού της μελέτης με μεσοκολπική επικοινωνία είναι 18 έτη 6 μήνες, στα παιδιά 5 έτη και 2 μήνες, στους έφηβους 15 έτη και σε εκείνους με μεσοκοιλιακή επικοινωνία είναι 7 μήνες, συγκεκριμένα στα νεογνά 3 μήνες και στα παιδιά 1 έτος και 1 μήνας. Μεσοκοιλιακή επικοινωνία δεν παρουσιάζουν οι έφηβοι και οι ενήλικες, ενώ μεσοκολπική επικοινωνία δεν παρουσιάζουν τα νεογνά/ βρέφη.

Στον πίνακα 3.5 παρουσιάζεται ο μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης του πληθυσμού της μελέτης και ο μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης ανάλογα με το φύλο του πληθυσμού της μελέτης.

	Πίνακας 3.5 Μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης του πληθυσμού της μελέτης και μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης ανάλογα με το φύλο.

	1. Μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης 
	Ν ή Μ.Ο.
	Σ.Α

	Στο σύνολο του πληθυσμού
	15 έτη
	18 έτη

	α)Νεογνά/βρέφη (0-1 έτους)
	3 μήνες
	2 μήνες

	β)Παιδιά (1-12 ετών)
	  6 έτη,3 μήνες
	2 έτη,9 μήνες

	Γ)Έφηβοι (12-18 ετών)
	15 έτη,2 μήνες
	1 έτος,8 μήνες

	δ)Ενήλικες (>18 ετών)
	39 έτη,4 μήνες
	16 έτη,8 μήνες

	2. Μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης ανάλογα με  το φύλο 
	
	

	Στο σύνολο του πληθυσμού
	21 έτη,5 μήνες
	18 έτη,1 μήνας

	α)Άρρενες
	15 έτη,8 μήνες
	16 έτη,7 μήνες

	β)Θήλεις
	25 έτη,7 μήνες
	18έτη,1 μήνας


Μ.Ο. : μέσος όρος, Σ.Α.:  σταθερή απόκλιση
Ο μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης  στο σύνολο του πληθυσμού της μελέτης είναι τα 15 έτη (100%) και ανάλογα με την ηλικία είναι στα νεογνά/ βρέφη 3 μήνες (12%), παιδιά 6 έτη και 3 μήνες (35%), έφηβους 15 έτη και 2 μήνες (8%), και στους ενήλικες 39 έτη και 4 μήνες ( 45%). Ο μέσος όρος ηλικίας διάγνωσης υπερέχει  στις θήλεις 25 έτη και 7 μήνες (60%) συγκριτικά με τους άρρενες που είναι 15 έτη και 8 μήνες (40%).

Στον πίνακα 3.6 φαίνεται το χειρουργικό ιστορικό του πληθυσμού της μελέτης.

	Πίνακας 3.6 Χειρουργικό ιστορικό του πληθυσμού της μελέτης.

	1.Σωματικό βάρος εισαγωγής (κιλά)
	Ν ή Μ.Ο.
	Σ.Α 

	α)Νεογνά/ βρέφη

(0-1 έτους)
	6.4
	1 κιλό

	β)Παιδιά (1-12 ετών)
	23.1
	10 κιλά

	γ)Έφηβοι (12-18ετών)
	61.4
	15 κιλά

	δ)Ενήλικες (>18 ετών)
	69.5
	13 κιλά

	2. Μέσος όρος ηλικίας εισαγωγής
	
	

	Στο σύνολο του πληθυσμού
	21 έτη,8 μήνες
	21 έτη

	α)Νεογνά/ βρέφη

(0-1 έτους)
	7 μήνες
	2 μήνες

	β)Παιδιά (1-12 ετών)
	4 έτη,8 μήνες
	2 έτη,7 μήνες

	γ)Έφηβοι (12-18 ετών)
	15 έτη,2 μήνες
	1 έτος,6 μήνες

	δ)Ενήλικες (>18 ετών)
	41 έτη,4 μήνες
	15 έτη,2 μήνες


Μ.Ο.: μέσος όρος, Σ.Α: σταθερή απόκλιση
Το σωματικό βάρος του πληθυσμού της μελέτης είναι  για τα νεογνά/ βρέφη 6.4 kgr (12%), για τα παιδιά 23.1 kgr (35%), για τους έφηβους 61.4 kgr (8%) και για τους ενήλικες 69.5 kgr (45%). Για να χειρουργηθεί το νεογνό έπρεπε να είναι >3 kgr σύμφωνα με τους κανονισμούς της Παιδοκαρδιοχειρουργικής Μονάδας Εντατικής Θεραπείας του Ωνασείου. Ο μέσος όρος ηλικίας εισαγωγής στη Μονάδα Εντατικής Θεραπείας στο σύνολο του πληθυσμού της μελέτης είναι 21 έτη 8 μήνες (100%), στα νεογνά 7 μήνες (12%), στα παιδιά 4 έτη 8 μήνες (35%), στους έφηβους 15 έτη 2 μήνες (8%) και στους ενήλικες 41 έτη 4 μήνες (45%). 

Στον πίνακα 3.7 φαίνεται η  παραμονή του πληθυσμού της μελέτης στη Μονάδα Εντατικής Θεραπείας μετά το χειρουργείο.

	Πίνακας 3.7 Παραμονή του πληθυσμού της μελέτης στη Μονάδα Εντατικής Θεραπείας μετά το χειρουργείο

	
	Ν ή Μ.Ο
	%

	1. Μέσος όρος ημερών νοσηλείας στη ΜΕΘ
	3 ημέρες
	98

	2. Συμπτώματα κατά την είσοδο στη ΜΕΘ
	
	

	α)Οξεοβασική διαταραχή-διαταραχές ηλεκτρολυτών
	14
	14

	β)Καρδιακές επιπλοκές
	15
	15

	γ)Κυκλοφορικές διαταραχές
	26
	26

	δ)Πνευμονικές διαταραχές
	10
	10

	ε)Άλλες
	15
	15

	3. Επιπλοκές  κατά τη παραμονή στη ΜΕΘ
	
	

	α)Οξεοβασική διαταραχή-διαταραχές ηλεκτρολυτών
	9
	9

	β)Καρδιακές επιπλοκές
	10
	10

	γ)Κυκλοφορικές διαταραχές
	27
	27

	δ)Πνευμονικές διαταραχές
	26
	26

	ε)Άλλες
	66
	66


Όλοι οι ασθενείς παρέμειναν στη Μονάδα Εντατικής Θεραπείας 3 ημέρες εκτός 2 περιπτώσεων, εκ των οποίων η μία παρέμεινε 38 ημέρες (σύνδρομο Noonan-Μεσοκολπική επικοινωνία) και η άλλη παρέμεινε 103 ημέρες (σύνδρομο Down-Μεσοκοιλιακή επικοινωνία). Συνολικά συνοδά γενετικά σύνδρομα παρουσιάστηκαν σε 3 περιπτώσεις, 1 με σύνδρομο Down και μεσοκοιλιακή επικοινωνία και 2 με σύνδρομο Noonan και μεσοκολπική επικοινωνία. Συμπτώματα κατά  την είσοδο στη ΜΕΘ παρουσίασε το 58% του πληθυσμού της μελέτης, κυρίως κυκλοφορικές διαταραχές 26%, όπως αυξομειώσεις αρτηριακής πίεσης και σφυγμών 13% και 9% αντίστοιχα, ψυχρά άκρα 15 κτλ., ενώ επιπλοκές κατά την παραμονή στη Μονάδα Εντατικής Θεραπείας  παρουσίασε το 79% των περιπτώσεων, κυρίως άλλες διαταραχές όπως αύξηση θερμοκρασίας 34%, πτώση αιματοκρίτη 22%, τάση προς έμμετο 8%,διέγερση 2%,  κτλ.
    4.    Συζήτηση
           Από την ανάλυση των αποτελεσμάτων μπορούμε να καταλήξουμε σε ορισμένα χρήσιμα συμπεράσματα. Βέβαια το γεγονός ότι η μελέτη είναι αναδρομική επηρεάζει την ισχύ των συμπερασμάτων. Σε κάποιες παραμέτρους της μελέτης η εξαγωγή συμπεράσματος γίνεται με κάποια επιφύλαξη μιας και η συλλογή των στοιχείων ενίοτε δεν είναι πλήρης παρά την προσεκτική έρευνα στα ιατρικά  αρχεία και την προσωπική (τηλεφωνική) επικοινωνία.  

           Όσον αφορά στο φύλο και την ηλικία των καταγραφέντων περιπτώσεων τα αποτελέσματα μας δείχνουν ότι η πλειονότητα του πληθυσμού της μελέτης μας είναι θήλεις (60%) και σύμφωνα με  μελέτη13 η μεσοκολπική επικοινωνία απαντά συχνότερα στις γυναίκες με αναλογία ανδρών – γυναικών 1:2 ενώ η μεσοκοιλιακή επικοινωνία παρουσιάζει την ίδια κατανομή και στα δύο φύλα. Στη μελέτη που κάναμε τα παιδιά υπερέχουν ελαφρώς από τους ενήλικες, ενώ σε άλλη μελέτη46 βλέπουμε ότι ο αριθμός των παιδιών και των ενηλίκων είναι σχεδόν το ίδιο δείχνοντας ότι η αντιμετώπιση των ασθενών με μεσοκολπική και μεσοκοιλιακή επικοινωνία έχει βελτιωθεί.
Υπάρχει πιθανή συσχέτιση του μορφωτικού επιπέδου των ενήλικων με τον χρόνο που μεσολαβεί μέχρι το χειρουργείο, γιατί από τα στοιχεία που συλλέξαμε βλέπουμε ότι 43 ενήλικες περιπτώσεις (ποσοστό 75%) είναι απόφοιτοι κατώτερης και μέσης εκπαίδευσης και μόνο 12 περιπτώσεις (ποσοστό 21%) απόφοιτοι ανώτερης και ανώτατης εκπαίδευσης. Οι ασθενείς που νοσηλεύτηκαν στο Ωνάσειο με μεσοκολπική και μεσοκοιλιακή επικοινωνία λόγω του επαγγέλματος και του επιπέδου μόρφωσης των ιδίων και των γονέων τους, δεν είχαν την δυνατότητα πρόσβασης στη γνώση ενός έξειδικευμένου θέματος όπως είναι η συγγενής καρδιοπάθεια, με εξαίρεση ενός 3% των ασθενών που είχαν σχέση με τον χώρο της υγείας.

Το DNA των βρεφών μπορεί να υποστεί βλάβες ακόμα και πρίν την γέννηση, αν οι μητέρες εισπνέουν μολυσμένο αέρα, σύμφωνα με αμερικανική μελέτη. Το νέφος και η ατμοσφαιρική ρύπανση πλήττουν ακόμη και περιοχές της χώρας μας στις οποίες κατοικούν ελάχιστα άτομα και δεν κυκλοφορούν αυτοκίνητα, εξαιτίας των βορείων και νοτίων ανέμων, που μεταφέρουν ρύπους από την κεντρική Ευρώπη και την έρημο Σαχάρα. Το νέφος της Αθήνας φτάνει με αραιότερη σύσταση και στην Κρήτη με τη βοήθεια του βόρειου ανέμου. Το 2007 τον τίτλο της πιο μολυσμένης ευρωπαϊκής πόλης είχε κατακτήσει η Θεσ/νίκη, ενώ ακολουθούν η Αθήνα, η Λάρισα και η Πάτρα. Οι πόλεις αυτές συνθέτουν και την πρώτη τετράδα του «μολυσμένου top-10»,στο οποίο μια θέση κατέχουν τα Ιωάννινα και το Ηράκλειο. Τα παραπάνω αποτελούν συμπεράσματα επιστημονικής έρευνας, βάσει των μετρήσεων που πραγματοποίησαν ερευνητικά ιδρύματα της Ελλάδας και του εξωτερικού, στο πλαίσιο του ευρωπαϊκού προγράμματος «subaero».41 Σύμφωνα με τα στοιχεία της έρευνάς μας οι ασθενείς που μελετήσαμε κατοικούν στις παραπάνω πόλεις και συγκεκριμένα: Αθήνα 41%, Θεσ/νίκη 6%, Λάρισα 3%, Πάτρα 3%, Ηράκλειο 2%. Το 93% των ασθενών είναι ελληνικής εθνικότητας, 2% Νιγηριανής, 3% αλβανικής και 2% αγνώστου εθνικότητας. Από την καταγραφή των στοιχείων δεν προκύπτει συσχέτιση του καρδιολογικού προβλήματος με τη μόλυνση του περιβάλλοντος γιατί οι καταγραφές είναι κατά το μάλλον ή ήττον αναμενόμενες με βάση τη γεωγραφική διασπορά του ελληνικού πληθυσμού.

Επίσης η χρήση αλκοόλ και καπνού στις ενήλικες πάλι περιπτώσεις δεν οδηγεί στο συμπέρασμα ότι μπορεί να υπάρχει συσχέτιση με το χρόνο που μεσολαβεί μέχρι το χειρουργείο, γιατί σύμφωνα με τα ιατρικά αρχεία και μετά από προσωπική (τηλεφωνική) επικοινωνία, είχαμε τη δυνατότητα καταγραφής στοιχείων μόνο 15 περιπτώσεων με τις συγκεκριμένες έξεις-συνήθειες.

 
‘Οσον αφορά στο μαιευτικό ιστορικό των μητέρων των ατόμων με συγγενή μεσοκοιλιακή-μεσοκολπική επικοινωνία αξίζει να γίνουν ορισμένα σχόλια. Λόγω της εφαρμογής τεχνικών υποβοηθούμενης αναπαραγωγής, έχει αυξηθεί και η ηλικία της μητέρας και η συχνότητα των πολύδυμων κυήσεων (ποσοστό 35,8%)44.  Στη δική μας καταγραφή σε 39 μητέρες οι 5 συνέλαβαν με υποβοηθούμενη αναπαραγωγή. Το ενδιαφέρον είναι ότι και οι 5 είχαν δίδυμη ή τρίδυμη κύηση και καρδιολογικό πρόβλημα εμφάνιζε συνήθως το λιποβαρές. Δε γνωρίζουμε αν η υποβοηθούμενη αναπαραγωγή είναι ανεξάρτητος παράγοντας κινδύνου ή αν η πολύδυμη κύηση (ανεξαρτήτως τρόπου σύλληψης) είναι από μόνη της παράγοντας κινδύνου για τις συγγενείς καρδιοπάθειες 
 Για το βάρος του νεογνού κατά τη γέννηση και τη συσχέτιση του με πιθανή μεσοκολπική-μεσοκοιλιακή επικοινωνία δεν μπορούμε να καταλήξουμε σε ασφαλές συμπέρασμα μιας και έχουμε καταγραφές σε 10 μόνο περιπτώσεις. Σ΄ αυτά τα περιστατικά λιποβαρές ήταν μόνο το 1 περιστατικό (ποσοστό 10%). Πάντως τα δεδομένα μας είναι εξαιρετικά μικρά για ασφαλή συμπεράσματα.

Όσο προχωράει η ηλικία, τόσο αυξάνονται οι πιθανότητες για λάθη της φύσεως στο γενετικό υλικό των ωαρίων και των σπερματοζωαρίων και τα παιδιά που θα γεννηθούν να είναι λιποβαρή και να παρουσιάζουν εκ γενετής ανωμαλίες στα νεφρά, την καρδιά και σε άλλα ζωτικά όργανα, αλλά και η εγκυμοσύνη να είναι πολύ δύσκολη. Πολλές γυναίκες που μετά τα 35 τους προσπαθούν να κάνουν παιδιά και δεν μπορούν, αναγκάζονται, στην καλύτερη περίπτωση να καταφεύγουν στους γιατρούς και τις νεότερες τεχνικές της φαρμακευτικής γονιμότητας και της εξωσωματικής γονιμοποίησης. Οι αποβολές, τα λιποβαρή νεογνά, οι περιπτώσεις εξωμήτριας κύησης και οι χρωμοσωμικές ανωμαλίες του μωρού είναι πολύ συχνότερες.40 
       
   Για την ηλικία της μητέρας κατά τον τοκετό ατόμου που εμφάνισε μεσοκολπική-μεσοκοιλιακή επικοινωνία δυστυχώς διαθέτουμε καταγραφές για 38 μόνο περιπτώσεις. Από την ανάλυση των περιπτώσεων δεν προκύπτει συσχέτιση της ηλικίας της μητέρας με την εμφάνιση των συγκεκριμένων συγγενών καρδιοπαθειών αν και η εξαγωγή πληρέστερου συμπεράσματος δεν είναι ευχερής λόγω του μικρού μας δείγματος.

Σύμφωνα με μελέτη,42 οι γυναίκες που καπνίζουν κατά τη διάρκεια της εγκυμοσύνης ή πρίν, έχουν 60% περισσότερες πιθανότητες να γεννήσουν μωρά με συγγενή καρδιοπάθεια από εκείνες που δεν καπνίζουν. Ακόμη και αν μια γυναίκα κόβει το κάπνισμα νωρίς στην εγκυμοσύνη, το έμβρυο θα έχει ήδη εκτεθεί στις βλαβερές ουσίες του τσιγάρου κατά τη διάρκεια της καρδιακής ανάπτυξης του. Ο καπνός περιέχει νικοτίνη που έχει αγγειοσυσταλτική δράση στα αιμοφόρα αγγεία. Αυτή η δράση της αντανακλάται στον πλακούντα με επίπτωση στη μεταφορά οξυγόνου και θρεπτικών συστατικών στο έμβρυο. Είναι βεβαιωμένο ότι ο καπνός ευνοεί πρόωρους τοκετούς και μπορεί να προκαλέσει συγγενείς καρδιοπάθειες,41 πρόωρη αποκόλληση του πλακούντα, γέννηση λιποβαρών νεογνών και περιγεννητική θνησιμότητα.43 Άλλη μελέτη έδειξε ότι δεν υπάρχει συσχέτιση μεταξύ χρήσης αλκοόλ από τη μητέρα και την ύπαρξη μεσοκοιλιακής-μεσοκολπικής επικοινωνίας.46 Επίσης το αλκοόλ, οι χημικές ουσίες (π.χ. βαφή μαλλιών, απορρυπαντικά) και η λήψη φαρμάκων είναι παράγοντες που μπορούν να έχουν τα ίδια αποτελέσματα με το κάπνισμα. Ακόμη και λίγο αλκοόλ στη διάρκεια της εγκυμοσύνης –ιδιαίτερα στο πρώτο τρίμηνο της κύησης, κατά το οποίο γίνεται η εμβρυογένεση- είναι δυνατόν να προξενήσει ζημιά.41 Η μελέτη  στο ‘’Ωνάσειο ‘’ μας δείχνει ότι προκλήθηκαν επιπλοκές κατά την εγκυμοσύνη από  τη χρήση αλκοόλ, το κάπνισμα, τη χρήση χημικών ουσιών και φαρμάκων. Αλλά και οι ίδιοι οι ασθενείς κάνουν χρήση των παραπάνω ουσιών και όπως είναι κοινά αποδεκτό επηρεάζουν και την δική τους υγεία. Ειδικά για το κάπνισμα κάπνιζαν 10 στις 18 μητέρες (55%)  ποσοστό σαφώς μεγαλύτερο από τις καπνίστριες στον ελληνικό πληθυσμό. Για το αλκοόλ η καταγραφή έδειξε 1 μητέρα (5%) ποσοστό που μάλλον δε διαφέρει (αν δεν υστερεί σε σχέση με το γενικό πληθυσμό). Και πάλι το δείγμα μας είναι μικρό για ασφαλές συμπέρασμα.

Η πλειονότητα του πληθυσμού της μελέτης μας παρουσίασε μεσοκολπική επικοινωνία (70%), εκ των οποίων οι περισσότεροι ήταν ενήλικες (45%), ενώ μεσοκοιλιακή επικοινωνία (30%) κυρίως παιδιά. Σύμφωνα με μελέτη4 στους ενηλίκους έρχεται πρώτη σε συχνότητα η μεσοκολπική επικοινωνία μεταξύ των συγγενών καρδιοπαθειών και η μεσοκοιλιακή επικοινωνία πρώτη στη νεογνική ηλικία. Η μεσοκολπική επικοινωνία αντιπροσωπεύει το 7-11% και το 30-40% των συγγενών καρδιοπαθειών κατά την γέννηση και την ενήλικο ζωή, αντίστοιχα.
Συγκρίνοντας τους μέσους όρους του σωματικού βάρους των ασθενών κατά το χειρουργείο δε διαπιστώνουμε ιδιαίτερες διαφορές σε σχέση με το αναμενόμενο σωματικό βάρος για τις αντίστοιχες ηλικίες. Επομένως δε φαίνεται το σωματικό βάρος να οδηγεί τα άτομα με μεσοκολπική-μεσοκοιλιακή επικοινωνία πρωιμότερα ή βραδύτερα σε χειρουργική αποκατάσταση.

Όλοι οι ασθενείς, όπως προαναφέραμε, παρέμειναν στη Μονάδα Εντατικής Θεραπείας 3 ημέρες εκτός 2 περιπτώσεων, εκ των οποίων η μία παρέμεινε 38 ημέρες (σύνδρομο Noonan- με  μεσοκολπική επικοινωνία) και η άλλη παρέμεινε 103 ημέρες (σύνδρομο Down-με  μεσοκοιλιακή  επικοινωνία). Σε μελέτη το 1991,  εξέτασαν πολυμορφισμούς του DNA σε παιδιά με σύνδρομο Down και διαπίστωσαν ότι στο 95% των περιπτώσεων το υπεράριθμο χρωμόσωμα 21 είναι μητρικής προέλευσης.39 Ανωμαλίες της καρδιάς παρατηρούνται στο 80% των παιδιών με σύνδρομο Noonan. Από τη μελέτη μας διαπιστώσαμε ότι 3% των ασθενών με συγγενή καρδιοπάθεια παρουσιάζουν σύνδρομο Down και Noonan. Οι ασθενείς με σύνδρομο Down παρουσιάζουν μεσοκοιλιακή επικοινωνία, ενώ ο ασθενής με σύνδρομο Noonan μεσοκολπική επικοινωνία.
Όλοι οι ασθενείς δεν παρουσίασαν κάποιο σύμπτωμα κατά την διάρκεια εισαγωγής τους στη ΜΕΘ Παίδων του ΩΚΚ, όπως ήταν φυσικό μερικοί ούτε και κάποια επιπλοκή. Έτσι λοιπόν, σύμφωνα πάντα με την μελέτη μας, παρουσίασαν συμπτώματα 58% ασθενείς, κυρίως παιδιά και κορίτσια, και επιπλοκές παρουσίασαν 79% κυρίως κορίτσια. Από τα συμπτώματα που παρουσιάστηκαν στους ενήλικες ψυχρά άκρα είχε 1 περίπτωση (ποσοστό 4%), κολπική μαρμαρυγή 1 περίπτωση (ποσοστό 4%), συμπτώματα τα οποία δεν παρουσίασαν τα παιδιά. Ενώ τα παιδιά παρουσίασαν περικαρδιακή συλλογή σε 2 περιπτώσεις (ποσοστό 6%), πτώση κορεσμού 1 περίπτωση (ποσοστό 3%), τα οποία δεν εμφανίστηκαν στους ενήλικες. Η διαφορά είναι ότι στους ενήλικες παρουσιάστηκαν περισσότερες αρρυθμίες 7 περιπτώσεις (ποσοστό 28%) και αυξομειώσεις αρτηριακής πίεσης 7 περιπτώσεις (ποσοστό 28%), ενώ στα παιδιά οξεωτικά αέρια αίματος 4 περιπτώσεις (ποσοστό 12%), αιματηρές απώλειες από billow 5 περιπτώσεις (ποσοστό 15%), αύξηση θερμοκρασίας 4 περιπτώσεις  (ποσοστό 12%), πτώση αιματοκρίτη 6 περιπτώσεις  (ποσοστό 18%). Με βάση το φύλο τους, θήλεις παρουσίασαν αύξηση σε  οξεωτικά αέρια αίματος 5 περιπτώσεις (ποσοστό 14%), αρρυθμίες  8 περιπτώσεις (ποσοστό 22%), αυξομειώσεις αρτηριακής πίεσης 9 περιπτώσεις (ποσοστό 25%), αυξομειώσεις σφύξεων 7 περιπτώσεις (ποσοστό 19,5%), ενώ οι άρρενες παρουσίασαν αύξηση σε βρώμικες εκκρίσεις 2 περιπτώσεις (ποσοστό 9%), αυξομειώσεις γλυκόζης 2 περιπτώσεις (ποσοστό 9%). Περικαρδιακή συλλογή 2 περιπτώσεις  (ποσοστό 5,5%) και πτώση κορεσμού 1 περίπτωση (ποσοστό 2,7%) παρουσιάστηκαν σε θήλεις  και όχι σε άρρενες, ενώ εμφανίστηκε 1 περίπτωση με ψυχρά άκρα στους άρρενες (ποσοστό 4,5%) και όχι σε θήλεις.

Επιπλοκές παρουσιάστηκαν σε θήλεις, σύμφωνα με τη μελέτη καταγράφηκαν  2 περιπτώσεις με αρρυθμίες (ποσοστό 4%), 1 περίπτωση επαναδιασωληνώθηκε (ποσοστό 2%),  σε 4 περιπτώσεις τοποθετήθηκε billow (ποσοστό 8%), σε 3 περιπτώσεις ετέθη βηματοδότης (ποσοστό 6%), σε 1 περίπτωση  υπήρξε πτώση της κεντρικής φλεβικής πίεσης (ποσοστό 2%), σε 1 περίπτωση υπήρξε πτώση του Καλίου ορού (ποσοστό 2%), αλλά αυτές οι επιπλοκές δεν παρουσιάστηκαν σε άρρενες. Οι άρρενες και όχι οι θήλεις παρουσίασαν  αυξομειώσεις κορεσμού, 1 περίπτωση (ποσοστό 3%), ατελεκτασία πνεύμονα 1 περίπτωση (ποσοστό 3%), ψευδομονάδα 2 περιπτώσεις (ποσοστό 6%), έντονο βήχα 1 περίπτωση (ποσοστό 3%).

Από τη σύγκριση των ομάδων δεν προκύπτει διαφορά ανά ηλικιακή ομάδα μεταξύ των συμπτωματικών και μη συμπτωματικών ατόμων. Σ’ όλες τις ηλικιακές ομάδες υπερέχουν (ελαφρώς) οι συμπτωματικοί ασθενείς που οδηγούνται στο χειρουργείο. 

 Ένα σημαντικό ποσοστό των ασθενών μας ανακάλυψε σε τυχαίο έλεγχο την πάθησή του ή παρακολουθούνταν από παιδοκαρδιολόγο  όλα αυτά τα χρόνια μέχρι να προβεί σε χειρουργική επέμβαση, ή ένιωσε έντονο άλγος και εισήχθη σε νοσοκομείο όπου έγινε η διάγνωση. Μιας και η καταγραφή των λόγων καθυστέρησης της διάγνωσης / χειρουργικής επέμβασης αφορά μόνο 15 περιπτώσεις θα επιχειρηθεί ένας απλός σχολιασμός. 3 ασθενείς (ποσοστό 16,6%) ανακάλυψαν τυχαία το πρόβλημα. Αυτό είναι ενδεικτικό το πόσο εύκολα λανθάνει η διάγνωση της συγγενούς καρδιοπάθειας σε ασυμπτωματικά άτομα γεγονός που καθιστά την εγρήγορση των ιατρών ιδιαίτερα επιτακτική μιας και η πρωϊμότερη διάγνωση σχετίζεται με καλύτερη πρόγνωση.
5.   Συμπέρασμα
Η τεράστια πρόοδος στην ιατρική αντανακλάται και στην παιδιατρική καρδιολογία με αποτέλεσμα τη θεαματική αλλαγή στην πρόγνωση των συγγενών και επίκτητων καρδιοπαθειών, αφού στις μέρες μας, είναι δυνατό μετά από κατάλληλη αντιμετώπιση σε ειδικά κέντρα να θεραπευτούν χειρουργικά πάνω από 90% των περιπτώσεων. Είναι απολύτως λανθασμένη η τόσο διαδεδομένη αντίληψη στο ευρύ κοινό ότι το παιδί με καρδιοπάθεια είναι καταδικασμένο ή αν επιζήσει μετά από μία εγχείρηση θα είναι ανάπηρο. Το 80-90% των χειρουργημένων παιδιών έχουν καλό χειρουργικό αποτέλεσμα και μπορούν να κάνουν οικογένεια και φυσιολογική ζωή. Αυτό πρέπει να τονιστεί στους γονείς με έμφαση και έχει μεγάλη σημασία, επειδή τους δίνει κουράγιο, τους ενθαρρύνει και τους βοηθά να ξεπεράσουν όλη την οδύσσεια της αντιμετώπισης ενός παιδιού με καρδιοπάθεια.
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