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SA`ETAK. Priro|ene sr~ane gre{ke predstavljaju jedan od zna~ajnih ~imbenika neonatalnog pobola i smrtnosti. Te{ke, 
kompleksne sr~ane gre{ke nespojive sa `ivotom, kao i sr~ane gre{ke u okviru kromosomopatija predstavljaju relativnu 
indikaciju za prekid trudno}e, {to je, izme|u ostalog razlog stalnom porastu zanimanja za prenatalnu detekciju priro|enih 
sr~anih gre{aka. Dosada{nja istra`ivanja pokazuju da je mjerenje i nalaz pove}anih vrijednosti nuhalnog nabora veoma 
u~inkovita metoda u prepoznavanju fetusa s povi{enim rizikom kako za kromosomske abnormalnosti, tako i za priro|ene 
sr~ane gre{ke. Prikazan je slu~aj prenatalne dijagnoze AVSD u fetusa s pove}anim nuhalnim naborom u 12+0 tjednu 
trudno}e.

Case report
Key words: fetus, heart defects, atrioventricular septal defect, pregnancy, ultrasound diagnosis

SUMMARY. Congenital heart defects represent one of the most important factors in neonatal morbidity and mortality. 
Complex heart defects, as well as cardiac defects with chromosomopathy represent relative indications for termination 
of pregnancy. This is a reason that interest in prenatal detection of congenital heart defects is continously increasing. 
Prior studies indicated that measurement of nuchal translucency and finding of increased nuchal translucency present 
very effective method in recognizing fetuses with increased risk for chromosomopathy as well as congenital heart de-
fects. We report a case of prenatal diagnosis of AVSD in a fetus with increased nuchal translucency at 12+0 weeks of 
pregnancy.

Uvod

Priro|ene sr~ane gre{ke – anomalije srca i velikih 
 krvnih `ila, predstavljaju jedan od zna~ajnih ~imbenika 
neonatalnog pobola i smrtnosti. Pojavnost priro|enih 
sr~anih gre{ki procjenjuje se na 8/1.000 `ivoro|ene dje-
ce, ~ime je 6,5 puta ve}a od pojavnosti kromosomskih 
abnormalnosti i 4 puta ve}a od pojavnosti defekata 
neuralne cijevi.1 Kod 4/1.000 `ivoro|ene djece sr~ani 
defekt postaje manifestan tijekom prvih dana ili mjeseci 
`ivota i zahtijeva kirur{ku intervenciju (major ili kriti~ne 
sr~ane gre{ke), zbog ~ega ova djeca sudjeluju s oko 20% 
u neonatalnoj i s oko 50% u dojena~koj smrtnosti.2,3

Prenatalna dijagnoza priro|enih sr~anih gre{aka po-
bolj{ava postnatalni ishod, posebice kod gre{aka tipa 
transpozicije velikih krvnih `ila i sr~anih gre{aka ovi-
snih o duktusu arteriosusu.4–6 Za razliku od atrijskog 
izomerizma i transpozicije velikih krvnih `ila koje su 
rijetko zdru`ene s kromosomopatijama, druge sr~ane 
gre{ke, kao {to su atrioventrikularni septalni defekt 
(AVSD), ventrikularni septalni defekt (VSD) ili koark-
tacija aorte, ~e{}e su zdru`ene s kromosomskim abera-
cijama.7

Te{ke, kompleksne sr~ane gre{ke nespojive sa `ivo-
tom, kao i sr~ane gre{ke u okviru kromosomopatija 
 predstavljaju relativnu indikaciju za prekid trudno}e, 
{to je, izme|u ostalog, razlog stalnom porastu zanima-
nja za prenatalnu detekciju priro|enih sr~anih gre{aka.8

Prikaz slu~aja

40-godi{nja trudnica dolazi u 12+0 tjednu svoje prve 
trudno}e na kombinirani probir za kromosomopatije 
(First trimester combined test). Prethodno je u 9+3 tjed-
nu trudno}e u embrija izmjeren nuhalni nabor od 4,7 
mm. Tjedan dana kasnije je debljina nuhalnog nabora 
iznosila 9,3 mm.

Geneti~ki sonogram u~injen je 3D transvaginalnom 
sondom 3D5-8EK, pri ~emu su kori{teni 3D/4D ultra-
zvu~ni ure|aji Accuvix XQ i Accuvix V20 (Medison 
Co, Ltd, Korea).

Ultrazvu~nim pregledom na|ena je intaktna gesta-
cijska vre}ica s fetusom primjerene duljine, CRL = 54,9 
mm. Dominantan je nalaz izrazito pove}anog nuhalnog 
nabora koji ~ini sliku cisti~nog higroma (slika 1). Ma-
ksimalna izmjerena debljina nuhalnog nabora u »mid-
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Slika 1. Pove}ani nuhalni nabor (NT) i odsustvo nosne kosti. Graviditas 
hbd 12+0.

Figure 1. Increased nuchal translucency (NT) and absent nasal bone. 
Pregnancy 12+0 weeks.

Slika 2. AVSD: sredi{nji defekt srca koji obuhva}a gornji dio interven-
trikularnog septuma i septum primum interatrijskog septuma. Insercija 
obje AV valvule u istoj ravnini. Perikardijalni izljev. Graviditas hbd 12+0.
Figure 2. AVSD: central defect of the heart that includes septum primum 
defect of the atrial septum and inlet part of the ventricular septum. Both 
AV valves are inserted at the same level. Pericardial effusion. Pregnancy 

12+0 weeks.

Slika 3./ Figure 3. 3D XI STIC: AVSD, graviditas hbd 12+0.

Slika 4. Protok kroz duktus venozus: negativan a-val. Graviditas hbd 12+0.
Figure 4. Ductus venosus flow: negative a-wave. Pregnancy 12+0 weeks.

Slika 5. /Figure 5. Omphalocoela. Graviditas hbd 12+0.

Slika 6. Placenta s uznapredovalom vakuolizacijom. Graviditas hbd 12+0.
Figure 6. Vacuolized posterior-wall placenta. Pregnancy 12+0 weeks.

-sagittal view« iznosila je 11,5 mm. Nosne kosti se ne 
prikazuju, a frontomaksilarni li~ni kut mjerio je 92°. In-
trakranijalno nisu na|ene daljnje abnormalnosti, a oba 
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pleksusa korioideusa kao i stra`nja lubanjska jama 
 uredno se prikazuju.

U torakalnom dijelu fetusa dominantan je nalaz pe-
rikardijalnog izljeva, u presjeku 4-sr~ane-komore na 
razini AV-u{}a prikazuje se prekid kontinuiteta, kako 
interventrikularnog tako i interatrijskog septuma (slika 
2 i 3). Istodobno se insercija AV-valvula nalazi u istoj 
ravnini, {to u 12+0 tjednu trudno}e omogu}uje postav-
ljanje sumnje na atrioventrikularni septalni defekt.

Trikuspidalna regurgitacija se ne registrira, a ̀ elu~ana 
vre}ica uredno se prikazuje na lijevoj strani, {to upu}uje 
na normalan visceralni situs.

Pri pregledu duktusa venozusa registrira se negativan 
a-val kao posljedica poreme}enog utoka u desni atrij, 
zbog golemog i hemodinamski zna~ajnog perikardijal-
nog izljeva (slika 4). Video klipovi ultrazvu~ne pretrage 
srca proslije|eni su putem interneta na superviziju u 
Referentni tercijarni centar za fetalnu kardiologiju Uni-
verzitetskog klini~kog centra Ljubljana, gdje je naknad-
no potvr|ena dijagnoza kompletnog atrioventrikularnog 
septalnog defekta.

U podru~ju insercije pupkovine na|ena je manja om-
falokela dimenzija 6,7×6,6 mm, istodobno se subkutano 
uo~ava edem koji ~ini sliku po~etnog fetalnog hidropsa 
(slika 5.). Bubrezi se ne uspiju izdiferencirati. Kra-
lje`nica je zatvorena, ekstremiteti se uredno prikazuju.

Posteljica je smje{tena u predjelu stra`nje stjenke ute-
rusa, postoji uznapredovala vakuolizacija (slika 6).

Biokemijskim probirom dobivene su vrijednosti 
PAPP-A=0,06 MoM (0,114 mIU/mL) i free β-hCG=0,4 
MoM (15,7 ng/mL). Procijenjeni rizik za trisomiju 21 
(»Fetal Medicine Foundation Software«, Licence ID=
48588) iznosio je 1:2; rizik za trisomiju 18 bio je 1:2, a 
rizik za trisomiju 13 iznosio je 1:35. Geneti~ki sono-
gram s detaljnim prikazom anatomskih malformacija i 
procjena visokog rizika za trisomiju 21, 18 i 13 na te-
melju kombiniranog probira, predstavljali su indikaciju 
za kariotipizaciju. S obzirom na nalaz vakuolizirane po-
steljice i fetalni hidrops, trudnici je detaljno obja{njen 
rizik intrauterine smrti fetusa. Rana amniocenteza u~i-
njena je u 16+0 tjednu trudno}e, kariotipizacijom je do-
kazana trisomija 18. Dva tjedna nakon amniocenteze 
nastupila je intrauterina smrt fetusa. U~injen je prekid 
trudno}e, a obdukcija fetusa je potvrdila ultrazvu~ni na-
laz atriventrikularnog septalnog defekta.

Rasprava i zaklju~ak

Priro|ene sr~ane gre{ke dio su kromosomskih ano-
malija i geneti~kih sindroma tek u 10–15% slu~ajeva, u 
ve}ini nastaju spontano bez prepoznatog rizi~nog ~im-
benika.2 Rezultat toga je nemogu}nost definiranja pri-
marne prevencije, dok se sekundarna prevencija zasniva 
na ranoj dijagnozi.2 Prenatalna detekcija priro|enih 
sr~anih gre{aka temelji se tradicionalno na ultrazvu~nom 
pregledu srca u presjeku »~etiri komore« (»four-cham-
ber-view«) tijekom drugog tromjese~ja (18.–22. tjedan 
trudno}e). U novije vrijeme, prema preporukama vo-
de}ih stru~nih dru{tava, rutinski ultrazvu~ni probir osim 

pregleda srca u presjeku 4-sr~ane-komore uklju~uje i 
pregled izlaznih traktova: LVOT – Left Ventricular Out-
flow Tract i RVOT – Right Ventricular Outflow Tract.9 
Rezultati probira na priro|ene sr~ane gre{ke vrlo su di-
vergentni, stopa detekcije kre}e se od 5% do 92%.10,11 i 
ovisna je o mnogobrojnim ~imbenicima koji uklju~uju 
edukaciju i iskustvo ultrasoni~ara, debljinu trudnice, 
 fetalni polo`aj i kompleksnost specifi~ne sr~ane gre{ke.3 
Prepoznavanje svih ovih abnormalnosti u prvom tro-
mjese~ju trudno}e nedvojbeno je daleko te`e. Srce je u 
18. tjednu trudno}e dvostruko ve}e u odnosu na veli~inu 
u 14. tjednu, nakon 18. tjedna do konca trudno}e jo{ 
jednom se udvostru ~uje.12 Osim toga, neke od priro|enih 
sr~anih gre{aka progrediraju in utero i postaju evident-
ne tek u kasnoj trudno}i, porastom volumena srca.11,13

Porast zanimanja za ranu fetalnu ehokardiografiju ti-
jekom proteklih 20 godina zna~ajno su obilje`ila dva 
doga|aja. Prvi doga|aj je uvo|enje visoko-frekventnih 
vaginalnih ultrazvu~nih sondi, {to je omogu}ilo detek-
ciju fetalnih malformacija, kao i detaljno uo~avanje 
sr~anih struktura u ranoj trudno}i.14 Drugi doga|aj je 
uo~avanje povezanosti izme|u nekih biljega ultrazvu~-
nog probira za kromosomopatije u prvom tromjese~ju 
trudno}e i priro|enih sr~anih gre{aka, {to je omogu}ilo 
definiranje visokorizi~nih skupina trudnica ve} u gesta-
cijskoj dobi izme|u 11–14 tjedana.

Pove}anje nuhalnog nabora u okviru kombiniranog 
probira u 11.–14. tjednu trudno}e registrira se kod 70–
80% fetusa s kromosomopatijama, pri ~emu su kod vi-
sokog postotka ovih fetusa prisutne i abnormalnosti 
razvoja srca i velikih krvnih `ila.15–17 Mogu}e obja{nje-
nje za ovu povezanost je zatajenje sr~ane funkcije u sta-
diju trudno}e u kojem veliki udio kardijalnog odljeva 
odlazi prema glavi i vratu fetusa.18 U ovo vrijeme je, 
 naime, u intracerebralnim arterijama daleko ni`i vasku-
larni otpor nego u descendentnoj aorti i umbilikalnoj 
arteriji.19 Suprotno tome, tijekom drugog tromjese~ja 
dolazi do naglog pada vaskularnog otpora u descen-
dentnoj aorti i umbilikalnoj arteriji, {to se smatra da je 
posljedica vaskularnih promjena u placenti.20

Dosada{nja istra`ivanja pokazuju da je pove}ani 
nuhalni nabor, izmjeren u okviru kombiniranog probira, 
va`an prediktor priro|enih sr~anih gre{aka.8,21 Prema 
nekim autorima ova povezanost je ve}a nego poveza-
nost anamneze trudnice i dijabetesa s priro|enim sr~a-
nim gre{kama. Atzei i sur.22 navode incidenciju priro-
|enih sr~anih gre{aka od 30/1.000 fetusa s nuhalnim 
naborom ve}im od 99. percentile i normalnim kario-
tipom, {to je zna~ajno vi{e u odnosu na pojavnost sr~a-
nih gre{aka kod fetusa ~ije su majke imale dijabetes ili 
optere}enu anamnezu, a koja je procijenjena na 20/
1.000. Jo{ zna~ajnijim ~ine se podatci o incidenciji 
priro|enih sr~anih gre{aka od 2% u niskorizi~noj popu-
laciji za kromosomopatije. To zna~i da priro|ene sr~ane 
gre{ke postoje u 20/1.000 fetusa s nuhalnim naborom 
izme|u 95.–99. percentile, {to opet odgovara pojavnosti 
sr~anih gre{aka u trudno}ama optere}enim dijabetesom 
odnosno anamnezom.22

Bronshtein i Zimmer23 nalaze 74% priro|enih sr~anih 
gre{aka u niskorizi~noj skupini trudnica (incidencija 
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1/283), dok je tek 26% priro|enih sr~anih gre{aka de-
tektirano u skupini visokorizi~nih trudnica (incidencija 
1/210) u kojih je u 70% potvr|en abnormalan ka riotip. 
Paladini i sur.24 nalaze sr~anu gre{ku u 56% fetusa s tri-
somijom 21, od toga se kod 44% fetusa di jagnosticira 
AVSD. Vrijedi i obrnuto, pa se trisomija 21 dijagnosti-
cira u 53% fetusa s AVSD-om i normalnim visceralnim 
situsom. Ne{to manji udio trisomija 21 od 43% dija-
gnosticira se ako su pridodani i slu~ajevi AVSD-a s po-
lisplenijom (»left atrial isomerism«), jer su atrijski izo-
merizam i kromosomopatije rijetko zdru ̀ eni.7,24 Lang-
ford i sur.25 kod fetusa s AVSD-om spominju relativni 
rizik od 94,6 za jednu od trisomija (21, 18 i 13) u odno-
su na rizik prema `ivotnoj dobi kao i relativni rizik od 
107 samo za trisomiju 21. Sukladno tome, rizik za triso-
miju 21 kod fetusa s AVSD-om je 1:10, ~ak i kod vrlo 
mladih trudnica. Akceptiraju}i ogra ni~enja pokreta va-
ginalne sonde i nepredvidivost fetalnog polo`aja, trans-
vaginalnom sonografijom se temeljnu anatomiju srca 
mo`e uspje{no evaluirati kod 92% trudnica u razdoblju 
izme|u 13+0 do 13+6 tjedana trud no}e.26

Naj~e{}e ultrazvu~ne nalaze u prvom tromjese~ju u 
kojih su potvr|ene priro|ene sr~ane gre{ke, predstav-
ljaju cisti~ni higrom i perikardijalni ili pleuralni izljev s 
ili bez nalaza subkutanog edema odnosno fetalnog hi-
dropsa.8,27 Osim pove}anog nuhalnog nabora, u iden-
tifikaciji trudnica s povi{enim rizikom za priro|ene 
sr~ane gre{ke koriste se i ultrazvu~ni nalaz abnormal-
nog protoka kroz duktus venozus, koji karakterizira ne-
gativan a-val, odnosno nalaz trikuspidalne regurgita-
cije.28–30 U novije vrijeme, osim strukturnih malforma-
cija (hard markers), Chaoui31 opisuje kardijalne soft 
markere za kromosomopatije: perikardijalni izljev, li-
nearna insercija AV valvula, nepravilan omjer lijevog i 
desnog ventrikula (discrepant LV/RV width), trikuspi-
dalna regurgitacija, ARSA (aberrant right subclavian 
artery) i hipoplazija timusa.

Prenatalna dijagnoza velikih sr~anih gre{aka zna~ajno 
mijenja postnatalni tijek, premda je stopa detekcije 
niska. Friedberg i sur.32 spominju da je unato~ tome {to 
je u 99% djece s priro|enim sr~anim gre{kama u~injen 
prenatalni ultrazvuk, tek je u 28% slu~ajeva postavljena 
dijagnoza. Anomalni utok plu}nih vena (0%) i trans-
pozicija velikih krvnih `ila (19%) imali su najni`u sto-
pu detekcije, za razliku od heterotaksije (82%) i univen-
trikularnog srca (64%). Pri tome se kod djece s postav-
ljenom dijagnozom bilje`i manja stopa asistirane 
ven tilacije i lije~enja prostaglandinima.32 Bull i sur.33 u 
populacijskoj studiji stopa detekcije priro|enih sr~anih 
gre{aka od 23,4%, nalaze da je udio prekida trudno}e 
(sveukupno 50%) uvelike ovisio o vremenu postavljanja 
dijagnoze. Stopa prekida trudno}e bila je 70% ako je 
dijagnoza postavljena prije 19. tjedna i 61% ako je di-
jagnoza postavljena prije 23. tjedna trudno}e.

AVSD, AVCD (defekt atrioventrikularnog kanala – 
atrioventricular canal defect) ili CAVC (zajedni~ki 
atrioventrikularni kanal – common atrioventricular ca-
nal) karakteriziraju sredi{nji septalni defekt i zajedni~-
ka atrioventrikularna valvula, koji nastaju zbog abnor-
malne ili neadekvatne fuzije endokardijalnih jastu~i}a. 

Ultrazvu~na dijagnoza postavlja se nalazom sredi{njeg 
defekta koji ~ine defekt kaudalnog dijela atrijskog sep-
tuma (septum primum) i apikalnog dijela interventriku-
larnog septuma, dok se mitralna i trikuspidalna valvula 
nalaze u istoj ravnini jer se radi o zajedni~koj valvuli.34

Stopa detekcije AVSD-a je vrlo razli~ita i kod `ivo-
ro|ene djece se kre}e od 29,3% (izolirani AVSD), 
24,5% (AVSD i trisomija 21), 34,9% (AVSD i normalan 
kariotip) do 50% (AVSD i kompleksne anomalije).35 
Prvi mjesec `ivota pre`ivljuje 86% djece s priro|e-
nim sr~anim gre{kama, me|u kojima je i 91% djece s 
AVSD-om.36 Tijekom razdoblja izme|u 1981. i 2001. 
godine operativni mortalitet pri kirur{koj reparaciji 
AVSD-a zna~ajno se smanjuje s 16,4% na 3,0%, s ten-
dencijom daljnjeg pada.37 Kasne komplikacije su rijetke, 
a 10-godi{nje pre`ivljenje iznosi 89,2% i 15-godi{nje 
pre`ivljenje 86,6%.37 Pri tome, ishod kirur{kog zahvata 
nije ovisan o kirur{koj tehnici (single patch, double 
 patch, single atrial patch with primary VSD closure), ni 
o postojanju trisomije 21.38 Kirur{ki zahvat danas je 
 toliko uspje{an, da se ishod ove operacije mo`e koristiti 
u procjeni kako vje{tine pedijatrijskog kardiokirurga, 
tako i ocjene kvalitete institucije.39

Stupanj prenatalne detekcije priro|enih sr~anih gre-
{aka tipa abnormalnog presjeka ~etiri sr~ane komore 
(four-chamber anomaly) – AVSD (38%), univentriku-
larno srce (69%) i sindrom hipoplasti~nog lijevog srca 
(66%) – najmanji je za AVSD, zbog ~ega u edukaciji 
ginekologa za ultrazvu~ni pregled fetalnog srca vrijedi 
posvetiti posebnu pozornost upravo ovoj gre{ki.33

Prenatalna dijagnostika priro|enih sr~anih gre{aka je 
u Hrvatskoj u razvoju.40 Edukacija kadrova u centrima 
specijaliziranim za fetalnu ehokardiografiju i pedijatrij-
sku kardiologiju, te dovoljan broj pregleda godi{nje od 
najve}eg su zna~aja za {to ranije i to~nije postavljanje 
dijagnoze i prognozu djece s najte`im oblicima priro-
|enih sr~anih gre{aka.40
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