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Einleitung

Herzanomalien gehören mit einer Inzidenz 
von 0,5 bis 1% aller Neugeborenen zu den häu-
figsten kongenitalen Fehlbildungen. Rund die
Hälfte dieser Herz- und Gefässfehlbildungen sind
schwerwiegend und bedürfen meist einer oder
mehrerer operativer Behandlungen im Neuge-
borenen- oder Kindesalter [10, 11, 19, 23, 32].
In der Schweiz hat jede Schwangere im Rahmen
der Mutterschaftsvorsorge Anspruch auf zwei
routinemässige Ultraschalluntersuchungen durch
die/den betreuende/n Frauenärztin/-arzt. Der
zweiten und immer öfter auch der ersten 
Untersuchung kommt neben der Bestimmung 
des kindlichen Wachstums und der Schwanger-
schaftsentwicklung auch die Aufgabe zu, kindli-
che Fehlbildungen zu erkennen. Allerdings haben
sowohl internationale als auch nationale prospek-
tive Studien zum pränatalen «Herzfehler-Scree-
ning» gezeigt, dass bei Früh- und Termingebo-
renen bisher nur 10–30% aller Herzfehler bzw.
20–50% der in der sonographischen Screening-
Schnittebene im «Vierkammerblick» sichtbaren
Herzvitien tatsächlich vorgeburtlich diagnosti-
ziert werden [10, 17–20, 33, 35–38, 40, 52].
Betrachtet man die Mortalitätsziffern von Neuge-
borenen im Detail, so fällt auf, dass weiterhin
etwa 20% aller Todesfälle von Säuglingen und
50% aller durch Fehlbildungen verursachten 
Todesfälle im Säuglingsalter auf angeborene
Herzfehler bzw. kardiovaskuläre Fehlbildun-
gen zurückzuführen sind [11, 18, 19, 33, 34]. 
Die interdisziplinäre Zusammenarbeit zwischen
Neonatologie, Geburts- und Pränatalmedizin,
Kinderkardiologie, Kinderkardiochirurgie und
Humangenetik ist zur Verbesserung der Aus-
gangslage einer perinatalen Behandlung dieser
bei der Geburt zum Teil schwerkranken Neu-
geborenen unabdingbar. Wird ein Herzfehler 
bereits pränatal erkannt, kann das herzkranke
Kind meist spontan im betreffenden Perinatal-
bzw. Kinderherzzentrum geboren und ohne Zeit-
verzögerung in den angegliederten Abteilungen
betreut und therapiert werden. Neben intensiv-
medizinischen und medikamentösen Behand-

Quintessenz

� Herz- und Gefässanomalien gehören zu den häufigsten angeborenen Fehl-
bildungen und bedürfen in über der Hälfte der Fälle einer operativen Behand-
lung im Neugeborenen- oder Kindesalter.

� Die vorgeburtliche Ultraschalldiagnostik erlaubt nicht nur eine frühzeitige
Herzfehlerklassifikation, sondern trägt auch zu einer Optimierung sowohl 
der perinatalen, kinderkardiologischen und kardiochirurgischen Elternbera-
tung als auch der Geburts- und Therapieplanung bei.

� Die Kenntnis von Herz- und Gefässanomalien, die unbehandelt bereits 
intrauterin progrediente Sekundärschädigungen mit Ausbildung eines zum 
Teil funktionell univentrikulären Herzes verursachen, wirft immer häufiger die
Frage nach dem optimalen Zeitpunkt für vor- oder nachgeburtliche Interventio-
nen auf.

� Zum jetzigen Zeitpunkt ist für über 90% der komplexen angeborenen Herz-
fehler eine frühzeitige pränatale Detektion mit optimierter Schwangerschafts-
überwachung zur Vermeidung einer intrauterinen kardialen Dekompensation
ausreichend, da etablierte Behandlungskonzepte für die frühzeitige postnatale
Behandlung seit längerem bestehen und die vorgeburtliche Palliation auch in
der internationalen Literatur allenfalls kasuistisch-experimentell ist.

Summary
Prenatal diagnosis and therapy in congenital heart 
disease – possible benefits and current shortcomings
� Babies with hypoplastic left or right heart syndrome or other malformations
with single ventricle physiology and associated hypoplasia of the great arter-
ies are still a challenge in terms of survival.

� The vast majority of these forms of congenital heart disease are related to 
abnormal morphogenesis during early intrauterine development and can be 
diagnosed accurately by foetal echocardiography.

� Early knowledge of these conditions not only improves our understanding
of the progression of these malformations but is encouraging some researchers
to explore new minimal invasive therapeutic approaches with a view to early
pre- and postnatal cardiac palliation.

� The upcoming expansion of foetal cardiac interventions to ameliorate crit-
ically progressive foetal lesions intensifies the need to address issues such as
the adequacy of technology and patient selection, as well as morbidity of the
subjects undergoing these procedures.



richtungsweisend für eine effektive Nutzung 
der in den Prä-/Perinatalzentren vorhandenen
Expertise.
Bereits eine Darstellung des Vierkammerblicks
erlaubt es, in einem «Low-risk-Kollektiv» rund
40–50% der angeborenen Herzfehler zu ent-
decken; durch eine zusätzliche Untersuchung
der Ausflusstrakte sowie der beiden grossen Ar-
terien steigt diese Rate auf 65–70%, wobei alle
kritischen Herzfehler einbezogen sind [17–20,
33, 34, 36, 37]. Dieses Potential wird allerdings
derzeit bei weitem nicht ausgeschöpft. In Zusam-
menstellungen pränatal diagnostizierter Fehlbil-
dungen sind angeborene Herzanomalien im 
Vergleich zu anderen Organfehlbildungen deut-
lich unterrepräsentiert, da sie der vorgeburt-
lichen Diagnostik meist entgehen [10, 11, 16–20,
24, 28, 33, 36, 38, 40, 52]. Dies mag darin be-
gründet liegen, dass die Interpretation der von
verschiedenen Anlotpunkten aus aufgenomme-
nen Schnittbilder des Herzes vom Betrachter ein
gutes räumliches Vorstellungsvermögen verlangt
und selbst die Beurteilung eines optimal einge-
stellten Vierkammerblicks immer an den Ausbil-
dungsstand des Untersuchenden gebunden ist.
Die diagnostische Darstellung des fetalen Herzes
hängt zudem, wie bei allen sonographischen
Bildgebungsverfahren, stark von der Beschaf-
fenheit und der Ausdehnung der überlagernden
maternalen und fetalen Gewebeschichten ab.
Insbesondere bei Feten, bei denen im Rahmen
der vorgeburtlichen Diagnostik zusätzliche extra-
kardiale Fehlbildungen nachgewiesen wurden,
ist eine möglichst exakte vorgeburtliche Erfas-
sung aller Fehlbildungen von entscheidender 
Bedeutung. Dank dem Nachweis gleichzeitig 
bestehender Chromosomenanomalien kann auf
weitere belastende diagnostische oder schwan-
gerschaftsverlängernde Massnahmen bei der
Mutter verzichtet werden, die zum Teil mit einer
erheblichen Verschlechterung der fetalen Pro-
gnose verbunden sind.
Eine andere, wachsende Gruppe von Patientin-
nen, die einer intensivierten vorgeburtlichen
Diagnostik zugeführt werden sollten, bilden dieje-
nigen, die auf eine Chromosomenuntersuchung
(z.B. mittels Amniozentese oder Chorionzotten-
biopsie) wegen des geringradigen Abortrisikos
trotz gegebener Indikation bewusst verzichten.
Gerade in diesem Kollektiv ist der sichere sono-
graphische Ausschluss eines fetalen Herzvitiums
um so bedeutsamer, als bei ungefähr 50% der
Neugeborenen mit Trisomie 21, bei etwa 99%
mit Trisomie 18, bei ungefähr 90% mit Trisomie
13 sowie bei 35% der Feten mit einem Ullrich-
Turner-Syndrom ein Herzfehler vorliegt [18, 
19, 20–22, 28, 33, 34, 40]. Bislang haben nur 
wenige Studien aus dem deutschsprachigen
Raum untersucht, inwieweit Feten mit angebo-
renen Herzfehlern im Rahmen der allgemeinen
Schwangerschaftsvorsorge tatsächlich detektiert
und an ein Zentrum für Perinatologie/Kinder-
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lungsmöglichkeiten ist in vielen Fällen auch die
Möglichkeit einer frühzeitigen interventionellen
und/oder chirurgischen Therapie für die Pro-
gnoseverbesserung der herzkranken Neugebo-
renen wichtig [10, 11, 18–20, 23, 27, 35, 36, 51].
So konnte in mehreren grossen Studien belegt
werden, dass sich zum Beispiel durch die präna-
tale Entdeckung einer Transposition der grossen
Gefässe oder eines hypoplastischen Linksherz-
syndroms nicht nur das perinatale Management,
sondern auch die Mortalität und postoperative
Morbidität der betroffenen Kinder deutlich ver-
bessern lassen [3, 9, 18, 19, 45, 51]. Zudem wird
immer öfter der Umstand kritisiert, dass die
postnatale Behandlung intrauterin diagnosti-
zierter Herzfehlbildungen mit erheblicher Ver-
zögerung stattfindet, da die morphologischen
Ursachen dieser Krankheitsbilder (z.B. Klappen-
stenosen oder -dysplasien) im Rahmen des feta-
len Wachstums aufgrund der veränderten intra-
kardialen und intravaskulären Hämodynamik
häufig zu teilweise irreversiblen Sekundärschä-
den von primär nicht fehlgebildeten Herz- und
Gefässabschnitten führen [4, 6, 12, 13, 18, 19,
25–27, 30, 37, 45]. 
Dass diese Vorstellungen über Genese und vor-
geburtliche Progredienz kongenitaler Herzfehl-
bildungen zukünftige Behandlungskonzepte ent-
scheidend beeinflussen werden, leuchtet ein. Die
Erörterung der möglichen Entwicklungen der
nächsten Jahre auf dem Gebiet der intrauterinen
Therapie bestimmter obstruktiver Herzfehler
mag im Augenblick noch spekulativ erscheinen
[5, 6, 12, 13, 18, 19, 25–27, 30, 37, 45]. Trotz-
dem soll mit diesem Beitrag frühzeitig eine kom-
primierte kritische Darstellung nicht nur der 
aktuellen vorgeburtlichen Diagnose- und Bera-
tungsmöglichkeiten, sondern auch der ersten 
In-utero-Kasuistiken erfolgen.

Indikationen und Limitationen 
der pränatalen Herzdiagnostik

Das Problem der Überweisung an die speziali-
sierte Fetalechokardiographie zur Entdeckung
bzw. zur Diagnosebestätigung angeborener
Herzfehlbildungen ist eng an das Erkennen mög-
licher Risikofaktoren gekoppelt. Nur bei unge-
fähr 10–30% der Feten mit Herzvitien sind ana-
mnestische oder (molekular)genetische Risiken
(Familienanamnese, teratogene Faktoren in der
Frühschwangerschaft, maternale Erkrankun-
gen, molekulargenetisch nachweisbare Neumu-
tationen) vorhanden [16, 18, 19, 21, 22, 32, 34,
35, 37]. Da sich demnach bei 70–90% der ange-
borenen Herzfehler derzeit weder anamnestisch
noch mittels konventioneller genetischer oder
molekulargenetischer Methoden ein Risikofaktor
eruieren lässt, sind sonographische «Auffällig-
keiten» im geburtshilflichen Ultraschall-Scree-
ning im Rahmen der Schwangerschaftsvorsorge



ren Schwangerschaftsalter aufgrund des fehlen-
den «fetalen Schallfensters» nicht vollständig 
erfasst werden. Eine weitere Einschränkung 
ist durch die suboptimale bzw. unvollständige
Erfassung fetaler Herzsegmente bei ausgedehn-
ter maternaler Vorlaufstrecke oder ungünstigen
Plazenta- bzw. Fruchtwasserverhältnissen be-
dingt (z.B. tief intrauterine bzw. tief intrabdomi-
nale fetale Lage).
Ärztinnen und Ärzte der Fachrichtungen Prä-
und Perinatalmedizin, Neonatologie, Kinderkar-
diologie und Kinderkardiochirurgie sind in der
klinischen Praxis fast täglich mit einer gewissen
diagnostischen Unschärfe der vorgeburtlichen
Herzdiagnostik konfrontiert. Trotz all dieser seit
langem bekannten Limitationen trägt die früh-
zeitige pränatale Detektion von Herzfehlern ent-
scheidend zur Optimierung des vorgeburtlichen
und perinatalen Managements bei. Sie umfasst
eine ausführliche interdisziplinäre Elternbera-
tung, eventuell eine pränatale Chromosomen-
diagnostik, einen sonographischen Ausschluss
extrakardialer Fehlbildungen, die Wahl von Ort
und Zeitpunkt der Entbindung in einem Perina-
tal- oder Kinderherzzentrum sowie die Sicher-
stellung allfälliger Sofortinterventionen bei kri-
tischen Herzvitien. Die alleinige pränatale
Feststellung eines Herzfehlers ohne zeitnahe
kinderkardiologische/kinderkardiochirurgische
Beratung hinsichtlich aller Aspekte der prä- und
postnatalen Prognose und sämtlicher therapeu-
tischer Möglichkeiten führt nicht nur zu einer 
erheblichen Verängstigung der Eltern, sondern
gefährdet vereinzelt auch die Kontinuität der
Schwangerschaft.

In-utero-Progression 
angeborener Herzfehler

Postnatale kinderkardiologische Untersuchungs-
reihen haben ergeben, dass nur wenige Herz-
fehler im Lauf der Zeit ohne Intervention eine
Verbesserung bzw. Spontanheilung (z.B. Spon-
tanverschluss von muskulären Ventrikelseptum-
defekten) zeigen. Bei der Mehrzahl, insbeson-
dere bei komplexen angeborenen Vitien, lässt
sich dagegen ein stetig progredienter Verlauf ein-
schliesslich konsekutiver Sekundärphänomene
wie Rhythmusstörungen oder eine myokardiale
Insuffizienz beobachten. Bereits intrauterin zeigt
sich bei frühzeitig diagnostizierten Klappenste-
nosen/-atresien häufig eine Zunahme der ventri-
kulären Umbauvorgänge im Sinne von zum Teil
irreversiblen endo- bzw. myokardialen Sekun-
därschädigungen des fetalen Herzes. Zudem
führt der aufgrund einer hochgradigen Klappen-
stenose/-atresie deutlich reduzierte Blutfluss in
dem dahinterliegenden Gefässbett zu einem ver-
minderten, häufig auch asymmetrischen Gefäss-
wachstum mit einer sekundären (kongenitalen)
Gefässhypoplasie.
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kardiologie zur weiterführenden Diagnostik, Be-
ratung und Therapieplanung überwiesen wur-
den [23, 24, 40].
Aus ihren ernüchternden Ergebnissen, etwa der
Erkenntnis, dass die pränatale Detektionsrate
von angeborenen Rechtsherzfehlern nur gerade
10% beträgt, folgerten die Autoren völlig zu
Recht, dass sich nur durch eine deutliche Ver-
besserung sowohl des Ausbildungsstandes als 
auch der Gerätetechnologie aller am vorgeburt-
lichen Fehlbildungs-Screening Beteiligten ent-
scheidende Fortschritte erreichen lassen. Die
Tatsache, dass bei den meisten an einem regio-
nalen pränatalmedizinischem Zentrum unter-
suchten Feten die externe Verdachtsdiagnose
eines möglichen Herzfehlers bestätigt werden
kann, unterstreicht die Bedeutung der Primär-
detektion im Rahmen der Schwangerschafts-
vorsorgeuntersuchungen [18–20, 23, 24, 33, 35,
36]. Prinzipiell ist die Mehrzahl der angeborenen
Herzfehler bereits durch die vorgeburtliche
Echokardiographie diagnostizierbar, und an ter-
tiären Perinatalzentren liegt die entsprechende
Entdeckungsrate bei 85–95% [9–11, 16–20, 23,
24, 35, 36, 44].
Trotzdem gelingt in einigen Fällen die exakte und
vollständige Diagnose erst postpartal, da für alle
derzeitigen Methoden zur intrauterinen Darstel-
lung von Herzfehlern zahlreiche Limitationen
bestehen. Als solche sind unter anderem die
Störanfälligkeit durch fetale Bewegungen sowie
die ausgeprägte Abhängigkeit von der fetalen
Lage zu erwähnen. Von knöchernen fetalen 
Thorax-, Rücken- oder Extremitätenstrukturen
überlagerte Herzsegmente oder bei Oligo- bzw.
Anhydramnie posterior liegende Herzanteile
können insbesondere in einem fortgeschrittene-

Abbildung 1
Zweidimensionale fetalechokardiographische 
Darstellung (sog. Vierkammerblickebene) eines fehl-
gebildeten Herzes (24. Schwangerschaftswoche) mit
sekundär insuffizienter Trikuspidalklappe (turbulenter
blauer Jet) bei Pulmonalklappenatresie und intaktem
Ventrikelseptum während der Systole. Der rechte 
Ventrikel zeigte aufgrund der hochgradigen Ausfluss-
traktobstruktion auch im weiteren Schwangerschafts-
verlauf eine Progredienz der bereits zum Aufnahme-
zeitpunkt vorhandenen endo- und myokardialen
Umbauvorgänge.



ters, welcher dann in den stenotischen Klappen-
apparat vorgeschoben wurde. Von den weltweit 
13 Feten mit einer sogenannten kritischen 
Aortenklappenstenose, an denen erstmals eine
solche intrauterine Intervention durchgeführt
und ausgewertet werden konnte, hat langfristig
nur ein Kind überlebt [28, 29, 37, 39]. Neuere,
zum Teil noch andauernde Folgestudien schei-
nen eine höhere Erfolgs- und Überlebensrate
aufzuweisen [6, 27, 45].

Offene Fragen

Abgesehen von den technischen Schwierigkeiten
muss eine Reihe von Fragen im Zusammenhang
mit dem optimalen Ergebnis bei Kindern mit 
bereits intrauterin progredienten Herzfehlern
diskutiert werden. Auch der natürliche Verlauf
von intrauterin detektierten Herzfehlern bedarf
des weiteren intensiven Studiums, da für einen
Teil dieser Defekte bei modifizierter Ergebnis-
analyse eine Stabilisierung bzw. eine fehlende
Progredienz in der vorgeburtlichen Situation 
beschrieben werden kann. Aus diesem Grund
sollte intrauterinen Interventionen, die im Ver-
gleich zu risikoärmeren postnatalen Operatio-
nen eventuell eine Frühgeburt auslösen können,
eher mit Zurückhaltung begegnet werden [5, 6,
12–14, 25–27, 30, 32, 37, 42, 45, 51, 54]. 
Der durch den vorverlagerten Interventionszeit-
punkt dieser Techniken möglicherweise günstige
prognostische Einfluss für den Patienten muss 
in den kommenden Jahren durch gut konzipierte
Studien belegt werden. Kinder mit einer Pulmo-
nalklappenatresie und einer postpartalen Kathe-
terintervention können durchaus noch eine
deutliche Zunahme der rechtsventrikulären Di-
mensionen bis hin zur Möglichkeit einer biven-
trikulären Palliation aufweisen. Entscheidend
sind die sorgfältige und ausreichend lange prä-
und postnatale Einzelfalldokumentation sowie
die Sammlung und Auswertung der Daten in 
internationalen Registern. Nur durch die Koor-
dination der Anstrengungen ausgesuchter natio-
naler und internationaler Zentren ist mit einem
wissenschaftlich belegbaren Fortschritt auf die-
sem Gebiet der interventionellen Perinatalmedi-
zin zu rechnen.

Fazit

In nicht allzu ferner Zukunft wird bei einigen der
pränatal progredient verlaufenden Herzfehler-
entitäten mit den in diesem Übersichtsartikel
vorgestellten frühzeitigeren Interventionen ein
ergänzendes Verfahren zu den bekannten kon-
ventionellen postnatalen Therapiemodalitäten
vorhanden sein. So wird es für die prä-/perina-
talmedizinisch tätigen Ärztinnen und Ärzte in
den kommenden Jahren immer schwieriger
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So gibt es seit den Anfangszeiten der vorgeburt-
lichen Echokardiographiediagnostik zahllose
publizierte Verlaufsberichte über die intraute-
rine Progression und die erhöhte Fehl- und Tot-
geburtenrate bei Feten mit Herzfehlern [2, 5, 6,
18, 25, 27, 30, 32, 37, 45, 46]. Ähnlich wie in der
postnatalen kinderkardiologischen/kinderherz-
chirurgischen Behandlungssituation wäre es
demnach auch im vorgeburtlichen Bereich von
entscheidender Bedeutung, Herzfehler nicht nur
so früh als möglich zu diagnostizieren, sondern,
falls die Situation es erlaubt, auch zu behandeln,
um so irreversible Organschäden zu vermeiden.
Allerdings sind die entsprechenden kardialen
Strukturen des Fetus vielen diagnostischen und
therapeutischen Verfahren erst zu einem fortge-
schritteneren Zeitpunkt (nach der 18. Schwan-
gerschaftswoche) zugänglich. Bei den meisten
Herzfehlerentitäten ist der Organschaden zum
Zeitpunkt der vorgeburtlichen Diagnose somit
bereits beträchtlich und auch durch eine intra-
uterine Intervention nicht mehr zu korrigieren.

Minimalinvasive Fetaltherapie

Die pränatale Therapie des erkrankten Fetus ist
ein Arbeitsfeld der Perinatalmedizin, das in einer
sehr dynamischen Entwicklung begriffen ist.
Aufgrund der rasant verlaufenden Miniaturisie-
rung vieler Endoskopie- und Kanülensysteme
werden immer mehr bereits intrauterin progre-
dient verlaufende Erkrankungen des Fetus einer
vorgeburtlichen Therapie zugänglich [1, 7, 27,
30, 31, 37, 39, 43, 45, 47–49].
Mit Hilfe einer fetoskopisch überwachten Laser-
koagulation gelingt es zum Beispiel, kommuni-
zierende Gefässanastomosen in der Plazenta bei
Vorliegen eines Zwillingstransfusionssyndroms
zu unterbrechen [7, 33, 47, 49]. Die Erfahrungen
mit ausgedehnteren fetoskopischen Eingriffen
am Fetus wie zum Beispiel die temporäre 
In-utero-Palliation von Zwerchfellhernien, Mye-
lomeningozelen oder distalen Harnwegobstruk-
tiven beschränken sich bislang auf wenige Zen-
tren in der Welt. Die publizierten, zum Teil
deutlich geringeren Sekundärschäden bei diesen
Kindern stimmen hoffnungsvoll, obwohl diese
experimentellen Methoden aufgrund fehlender
Langzeitergebnisse in Anbetracht der umfang-
reichen postnatalen kinderchirurgischen/kin-
derurologischen/neurochirurgischen Expertise
bisher keinen Eingang in die Routineversorgung
gefunden haben [1, 15, 33, 39, 47–49, 53]. In
Analogie zu den «Frühkorrektur»-Zielen der 
modernen postnatalen Kinderherzchirurgie wur-
den sogar einige pränatale Herzinterventionen
an humanen Feten durchgeführt [6, 14, 18, 19,
27, 37, 45]. Hierbei favorisierte man bis anhin
vor allem die ultraschallgesteuerte transabdomi-
nale bzw. transthorakale Punktion des Fetalher-
zes zwecks Einbringung eines Dilatationskathe-



krankung sowie die voraussichtliche Prognose 
in Abhängigkeit vom Therapiezeitpunkt ein-
schliesslich aller interventionsbezogenen Risi-
ken durch ein Konsortium aus Pränatalmedizi-
nern, Kinderkardiologen und Kardiochirurgen
erfolgen. Andernfalls würde sich die wissen-
schaftliche Medizin dem Vorwurf aussetzen, den
interdisziplinären Diagnose- und Therapieappa-
rat weiter aufzublähen, ohne ihn ausreichend
validiert bzw. patientenorientierter gemacht zu
haben.
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werden, die betreffenden Schwangeren bei der
Überweisung mit einer Verfahrensberatung zu
unterstützen. Deshalb sind als Entscheidungs-
hilfe dringend Evaluationsstudien in auf die Dia-
gnostik und Therapie herzkranker Kinder spe-
zialisierten Zentren zu initiieren. Besondere
Anforderungen müssen aber auch an die inter-
disziplinäre Beratung und psychologische Be-
gleitung der Eltern vor, während und nach der
Behandlung gestellt werden. Dabei sollte eine
umfassende Information über die Art der Er-
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