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Cardiopatie Congenite 

Incidenza 

 9 su 1000 nati vivi 
  

 Circa 1/4 delle Cardiopatie congenite (2.6°/°° nati  

vivi) sono “malformazioni gravi”, dotto-dipendenti o 

comunque tali da richiedere un cateterismo cardiaco 

e/o un intervento chirurgico entro il primo mese di vita 

(CCHD = Critical congenital Heart Disease)  

  

 Tra tutte le malformazioni congenite, le cardiopatie 

congenite sono la causa più frequente di mortalità 

neonatale. 



CCHD    Diagnosi tardiva o mancata: 7 su 100.000 n.v.   

(Aamir T et Al: Acta paediatr. 2007; 96:1146-1149) 

CCHD         diagnosi tardiva (post-dimissione):            

25% dei casi  (Brown KL: Heart 2006;92: 1298-1302) 

CCHD         diagnosi tardiva o mancata è la causa    

        di 1-2 decessi su 100.000 nati                            
(Chang RK: Circulation 2007; 2: 376) 



Missed Diagnosis of Critical Congenital Heart Disease 
Rucy-Kang R et Al.: Arch pediatr Adolesc Med 2008; 162: 969-974 



Diagnosi di CCHD: “Customary Practice” 

PRENATAL ULTRASOUND:              

“….numerous studies have reported that even 

when fetal  ultrasound is routinely performed 

during pregnancy, fewer than 50% of cases of 

CCHD are identified” !!! 

(Mahle et Al.: Circulation 2009; 120: 447-458) 



IL NEONATOLOGO E LA VALUTAZIONE 

DELL’APPARATO CARDIOVASCOLARE NEL NEONATO 

  SATURAZIONE O2 

  ECG 

 RX del torace 

ECOCARDIOGRAMMA 

NON SI PUO’ PRESCINDERE DA UN ATTENTO ESAME CLINICO CHE 

INDIRIZZA VERSO L’ESECUZIONE DEGLI ADATTI ESAMI STRUMENTALI 

  ISPEZIONE 

  PALPAZIONE 

  ASCOLTAZIONE 

Diagnosi di CCHD: “Customary Practice” 



Diagnosi di CCHD: “Customary Practice” 

“…Skilled physical examination, a sensitive and 

specific screening tool in older children, does 

not always distinguish between neonates with 

and without congenital heart disease…”  

(Mahle et Al.: Circulation 2009; 120: 447-458) 



Il “soffio cardiaco” nei primi giorni di vita (0.6-

4.2% dei neonati) non è sempre indicativo di 

cardiopatia congenita 
Soffio sistolico eiettivo basale del 

neonato  (fisiologica stenosi relativa 

dei rami polmonari rispetto al tronco, 

con inserzione  ad angolo acuto) 

Soffio sistolico da insufficienza 

tricuspidalica (ipertensione 

polmonare fisiologica nelle 

prime ore di vita). 

Soffio sistolico apicale da 

insufficienza mitralica 

(ischemia transitoria del 

muscolo papillare). 

Soffio sistolico da presenza di falso tendine 

ventricolare sinistro. 



Gravi cardiopatie congenite quali la “traspo-

sizione delle grandi arterie a setto integro” 

possono non manifestarsi con un soffio cardiaco. 

La valutazione di un soffio cardiaco non può MAI 

prescindere da una attenta valutazione clinica 

completa del neonato. 



“Presentation of congenital heart disease in infancy:  
implications for routine examination” 

Wren C. et Al.: Arch Dis Child Fetal Neonatal  Ed 1999;80:F49-F53   

 

 

 More than half of babies with undiagnosed congenital heart disease which comes to 

light in infancy are missed by routine neonatal examination and more than one third 

by the 6 week examination  

 

 Parents, community midwives, health visitors, general practitioners and 

paediatricians should recognise that a normal neonatal examination does not 

guarantee that the baby is normal and certainly does not exclude life threatening 

cardiovascular malformation  

 

 Follow up of babies with murmurs without arranging for an early definitive 

(echocardiographic) diagnosis is of little value and can be risky  

  

 Babies with murmurs at neonatal or 6 week examinations should be referred for 

early paediatric cardiological evaluation. This will result either in a definitive 

diagnosis of congenital heart disease or in authoritative reassurance of normal cardiac 

anatomy and function  

 

 Babies with Down’s syndrome have a high prevalence of congenital heart disease 

and all should be referred for early echocardiographic examination  





Pulse oximetry screening detects  100% of  
infants   with   pulmonary   duct  dependent  
circulation and, when combined with routine 
clinical examination, 92% of all infants with 
duct-dependent circulation. 





Sensitivity for detecting CCHD: 69.6% 
False positive screens occurred in only 0.035% 
 
“…Future studies in larger populations…are needed to  
determine wheter this practice should become standard of 
Care in the routine assessment of the neonate…”  



INDICE DI PERFUSIONE PERIFERICA: UN NUOVO 

PARAMETRO DI VALUTAZIONE EMODINAMICA           NEI 

NEONATI 

• Indice di Perfusione Periferica 

(IPP), derivato  dal segnale 

fotoelettrico pletismografico del 

pulso-ossimetro, è il rapporto tra 

la componente pulsatile (arteriosa) 

e non pulsatile (derivata da altri 

tessuti, quale la componente 

venosa, ossea, connettiva) della  

luce che raggiunge il rilevatore del 

dispositivo. 

• l’IPP riflette istantaneamente le variazioni del flusso sanguigno 

periferico, anche nel neonato  in condizioni critiche.  



Durante il ciclo cardiaco la variazione dell’assorbimento 
della luce è una funzione della quantità di sangue 

presente nel tessuto durante la pulsazione  



P.P.I.: Peripheral Perfusion Index 





ECOCARDIOGRAMMA 
DA ESEGUIRE OGNI VOLTA CHE SI SOSPETTA 

UNA PATOLOGIA ORGANICA CONGENITA O 

ACQUISITA DEL CUORE.  

PUO’ FORNIRE INFORMAZIONI SU: 

•  ANATOMIA DEL CUORE E GROSSI VASI 

•  CINETICA E FUNZIONE VENTRICOLARE 

•  PRESENZA DI VERSAMENTO PERICARDICO 

•  PRESENZA DI MASSE (TROMBI O TUMORI  

   CARDIACI) 

•  LOCALIZZAZIONE DI CATETERI INTRAVASALI 

•  VALUTAZIONE DEL FLUSSO NEL DOTTO  

    ARTERIOSO E NEL FORAME  OVALE 



Quando l’anamnesi familiare è positiva per 

cardiopatie congenite complesse 

Nel caso di cianosi persistente nonostante 

l’esclusione di patologie polmonari 

Quando è presente un soffio cardiaco 

Quando la saturazione di O2 è costantemente 

inferiore al 95% dopo le prime 24 ore di vita 

In un neonato sindromico o con 

malformazioni congenite  

Quando eseguire un ecocardiogramma in un neonato: 



Attenta valutazione clinica 

neonatologica: 

• ispezione 

• palpazione dei polsi 

• ascoltazione del cuore 

• saturazione O2 

• PPI 

 

ECG  

Telecuore 

Ecocardiogramma (*)  

 

(*) L’ecocardiogramma  NON PUO’ ESSERE CONSIDERATO ESAME DI 

SCREENING. Il neonatologo può acquisire competenze per eseguire alcune 

semplici valutazioni cardiologiche all’ecocardiogramma (valutazione delle camere 

cardiache, della contrattilità e della cinetica globale, del dotto arterioso, dello 

shunt al livello del forame ovale, della pressione polmonare)  

RIASSUMENDO… 
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Perché è importante una diagnosi precoce in 

assenza di diagnosi prenatale 

Difficile sospettare CC al momento del parto perché la 

circolazione transizionale ritarda la comparsa dei sintomi. 

Nelle CC dotto dipendenti alla comparsa dei sintomi vi è un 

rapido decadimento delle condizioni generali                             

 alto rischio danno d’organo 

Esistono cardiopatie difficili da sospettare/diagnosticare che 

possono costituire una emergenza  difetti extracardiaci  

(RVATP , Anomalie arco aortico) 

Quando sintomi compaiono tardivamente il neonato può 

essere già stato dimesso 



Pediatra 
Neonatologo 

Cardiologo 

Cardiochirurgo 

Cardioanestesista Intensivista 

Infermiere specializzato 

TEAM  MULTIDISCIPLINARE 



CARDIOPATIE CONGENITE  
”DOTTO-DIPENDENTI” 

Flusso polmonare 

dotto-dipendente 

Flusso sistemico 

dotto-dipendente 

Atresia polmonare a setto 
integro 

Atresia polmonare con DIV 
Atresia della tricuspide 
Tetralogia di Fallot grave 
Stenosi polmonare critica 

 Sindrome del cuore sinistro 
ipoplasico 

 Interruzione dell’arco aortico 
 Coartazione aortica critica 
 Stenosi aortica critica 

Mixing  

dotto-dipendente 
  Trasposizione completa delle  
      grandi arterie 





TRASPOSIZIONE DELLE GRANDI ARTERIE 

Forme anatomiche 

 TGA a SETTO INTEGRO  (EMERGENZA!) 

 TGA + DIV 

 TGA + DIV + Stenosi Polmonare 

 TGA + DIV + CoAo (EMERGENZA!) 



FISIOPATOLOGIA 





TRASPOSIZIONE DELLE GRANDI ARTERIE 
ATRIOSETTOSTOMIA (Rashkind) 



TRASPOSIZIONE DELLE GRANDI ARTERIE 

Circoli in parallelo 

QUADRO CLINICO 

 Cianosi 

 Soffio ? 

 Ipossia normocapnica (resistente all’O2) 

 Rx Torace: 

iperafflusso polmonare 

 



TRASPOSIZIONE DELLE GRANDI ARTERIE 

MANAGEMENT 

 CORREZIONE ACIDOSI 

 CORREZIONE IPOTERMIA 

 PGE1 (0.01-0.05 γ/kg/min) 

 SEDAZIONE 

 INTUBAZIONE 

 TRASFERIMENTO IMMEDIATO 



Cardiopatie Congenite con Dotto – 

Dipendenza del Circolo Polmonare 

 Atresia polmonare a SIV integro 

 Atresia polmonare con DIV 

 Atresia della tricuspide 

 Ebstein (AP funzionale) 

 Tetralogia di Fallot grave 

 Stenosi polmonare critica 

Cardiopatie complesse con 

atresia polmonare 

CIANOSI! 



DOTTO-DIPENDENZA POLMONARE 

Fisiopatologia 

 Ostruzione critica all’ efflusso del    

ventricolo “polmonare” 

 Dimensioni del dotto        

arterioso 

 







Clinica:  - cianosi  

 
Ascoltazione: - soffio sistolico 

  - 2 tono polmonare  diminuito o “unico” 
 

ECG: - ingrandimento atriale dx,  deviazione assiale dx 
 

Radiologia: - campi polmonari  ipovascolarizzati 

Dotto-dipendenza del circolo polmonare 



Atresia Polmonare 

Atresia Polmonare 

“Funzionale” 

(Ebstein) 

DIAGNOSI 

ECOCARDIOGRAFICA! 



MALATTIA DI EBSTEIN 







DOTTO DIPENDENZA POLMONARE 



 

 

dotto-dipendenza del circolo polmonare 

MANAGEMENT 

 CORREZIONE ACIDOSI 

 CORREZIONE IPOTERMIA 

 PGE1 (0.01-0.05 γ/kg/min) 

 SEDAZIONE 

 INTUBAZIONE 

 TRASFERIMENTO DIFFERIBILE 

TRATTAMENTO (emodinamica interventistica e/o  

   chirurgia) 



 

Cardiopatie Congenite con Dotto – 

Dipendenza del Circolo Sistemico 

 

 Stenosi aortica critica 

 Coartazione aortica critica 

 Interruzione dell’arco aortico 

 Sindrome del cuore sinistro ipoplasico 
 

Scompenso cardiaco         Shock cardiogeno 





 





 









Sindrome del cuore sinistro ipoplasico 

Fisiopatologia 

 Ventricolo destro 

sistemico 

 Dotto – dipendenza 

del circolo coronarico 



PGE1 
0.05-0.1 

mcg/kg/min 

Trasporto ad un  
centro di  

cardiochirurgia 

Posticipare l’intervento 
chirurgico ad un momento 
più favorevole (impiego a 

lungo termine) 

Stabilizzare 
preoperatoriamente 

il neonato 

Sostenere il neonato 
dopo l’intervento 

chirurgico 



Grazie! 


