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UL diagnostik af syndromer og 
monogene sygdomme.

Minikursus i klinisk genetik 20. oktober 2009
GE - Brøndby

UL misdannelser og 
aneuploidisyndromerne

Èn misdannelse:

ca. 8-10 % vil have kromosomfejl

To eller flere misdannelser:

ca. 20% vil have kromosomfejl

Stor overvægt af af  trisomisyndromerne + 

Turner syndrom samt Triploidi

også efter 1. trimester screeningen ???
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Down syndrom – cytogenetisk fordeling

95% fri trisomi dvs. tre kromsomer nr. 21

3-4% er ubalancerede rearrangements

langt flest Robertsoniske translokationer

ca. 50% nyopståede = de novo translokationer

1-2% er mosaikker – normal og trisomi 21 cellelinie
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Down syndrom 1. trimester

Almen viden :

• Manglende eller hypoplastisk næseben

• Øget nakkefold

Men hvordan måles og vurderes det korrekt !

Nyere markører

Ductus venosus flowet– negativ A-wave 3%

Tricuspidal insufficiens – TI – ca 6-7%

FMF angle – åben frontomaxillar vinkel
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Billedstørrelsen

Bedst
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Placering af krydser ved 
NF måling

Næseben
Nasal Bone Present. Normal CVS

Example courtesy of Simona Cicero, Fetal Medicine Foundation, UK

www.fetalmedicine.com
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Manglende næseben

Næseben
Gestationsalderafhængigt:

CRL 45mm - 54mm         LR 17

CRL 75mm - 84mm LR 44

Race afhængigt:

Afro-Caribeans LR  7

Caucasisk LR 26

NT afhængighed: NT<95% LR 34

NT> 5,5mm           LR  5
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Risiko for mental retardering
ved stor NF og normale kromosomer

Vanskeligt at sige noget 
om da follow up studierne 

er få og med begrænset 
antal undersøgt børn.

Skønnes < 5% hvis der er 
normal gennemskanning 

Opfølgning på 100  NF over 99%

80 levendefødte heraf

3 syndromer med mental 
retardering

En med diagnose – Soto’s syndrom
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Chance for rask levendefødt
ved stor NT og normale kromosomer

Nakkefold Rask levendefødt

< 95 centil
(baggrundsrisiko)

97%

95-99 centil 96%

3,5-4,4 mm 89%

4,5-5,4 mm 75%

5,5-6,4 mm 61%

³³³³ 6,5 mm 42%

Nakkefold Intrauteri
n død

Betydende anomalier inkl hjertemisdannelser Hjertemisdannelse Rask levendefødt

< 95 centil
(baggrundsri
siko)

1,3% 1,6% 0,7% 97%

95-99 centil 1,3% 2,5% 2% 97%

3,5-4,4 mm 2,7% 10% 4% 89%

4,5-5,4 mm 3,4% 18,5% 7% 75%

5,5-6,4 mm 10,1% 24,2% 13% 61%

³ 6,5 mm 19% 46,2% 13% 42%
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Increased NT Increased NT -- Normal Normal karyotypekaryotype

AchondrogenesisAchondrogenesis
AchondroplasiaAchondroplasia

Asphyxiating thoracic dystrophyAsphyxiating thoracic dystrophy
BlomstrandBlomstrand

osteochondrodysplasiaosteochondrodysplasia
CampomelicCampomelic dysplasiadysplasia

HypophosphatasiaHypophosphatasia
JarchoJarcho--Levin syndromeLevin syndrome

NanceNance--Sweeney syndromeSweeney syndrome
OsteogenesisOsteogenesis imperfectaimperfecta

Roberts syndromeRoberts syndrome
ShortShort--ribrib--polydactilypolydactily syndromesyndrome

SirenomeliaSirenomelia
ThanatophoricThanatophoric dysplasiadysplasia

CraniosynostosisCraniosynostosis
IniencephalyIniencephaly

Agnathia/micrognathiaAgnathia/micrognathia
Cardiac defectsCardiac defects

Diaphragmatic herniaDiaphragmatic hernia
ExomphalosExomphalos
MegacystisMegacystis

Renal agenesisRenal agenesis
Polycystic kidneysPolycystic kidneys
MulticysticMulticystic kidneyskidneys

NephroticNephrotic syndromesyndrome
Body stalk anomalyBody stalk anomaly

Congenital Congenital lymphedemalymphedema

Akinesia deformation sequence
Myotonic dystrophy

Spinal muscular atrophy

BeckwithBeckwith--WiedemmanWiedemman
syndrome GM1syndrome GM1--gangliosidosisgangliosidosis

MucopolysaccharidosisMucopolysaccharidosis type VIItype VII
SmithSmith--LemliLemli--OpitzOpitz syndromesyndrome
Vitamin D resistant ricketsVitamin D resistant rickets

ZellwegerZellweger syndromesyndrome

BlackfanBlackfan Diamond anaemiaDiamond anaemia
DyserythropoieticDyserythropoietic anaemiaanaemia

ThalassaemiaThalassaemia--aa
Parvovirus B19 infectionParvovirus B19 infection

BrachmannBrachmann--de Lange syndromede Lange syndrome
Charge associationCharge association
didi George syndromeGeorge syndrome

EEC syndromeEEC syndrome
FrynFryn syndromesyndrome

Noonan syndromeNoonan syndrome
Perlman syndromePerlman syndrome
Stickler syndromeStickler syndrome

TreacherTreacher--Collins syndromeCollins syndrome
TrigonocephalyTrigonocephaly C syndrome C syndrome 

VACTER associationVACTER association

SoukaSouka et al. Am J Ob et al. Am J Ob GynGyn 20042004

Trøst til de gravide

Efter normal 20 uger skanning og 
normal 22 ugers fosterekkocadiografi
er der  over 90% chance for rask barn 
uafhængigt af NT’s initiale størrelse.

Hvis der heller ikke er misdannelser 
efter fødslen er niveauet som efter 
normale NF  
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Down syndrom ultralyd markører 
2. trimester

Definition af UL markør:

Normal variation som kan optræde hos 
helt normale individer, men som findes 

med øget hyppighed hos en med en 
given sygdom

Inddeling:

Stærke              Svage

Down syndrom ultralyd markører 
2. trimester

Svage markører:

Ekkogent focus i hjertet

Små pyelectasier >4mm

Plexus choroideus cyster – piger!

Kort humerus og femur

Brachycephali

Sandal gap

Brachydactyli (clinodactyli)
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Down syndrom ultralyd markører 
2. trimester

Stærke markører:

Øget nakkeødem > 6mm

Ekkogen tarm

Hydrothorax

Asymetrisk 4-kammerbillede

Down syndrom ultralyd markører 
2. trimester

Misdannelser som kan ses med UL 
med høj hyppighed hos Down 

syndrom fostre:

Hjertemisdannelser

Tarmatresier - Double bubble

Borderline ventrikulomegali
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Hyppighed af trisomierne i HS 
populationen på screenings 

tidspunktet

Trisomi 21 ca 1 per 300

Trisomi 18, 13 og Turner syndrom tilsammen i alt ca 1: 350

Trisomi 18 mere end dobbelt så hyppig som trisomi 13.

Trisomi 18

Strawberry-shaped hoved 
(2.trimester)

Plexus choroideus cyster

Manglende corpus 
callosum

Dandy Walker complex

Læbe gane spalte

Hjerte fejl

Diaphragmahernie

Esophagus atresi

Omphalocele

Nyre misdannelser

NRD

IUGR 

Korte ekstremiteter

Radius aplasi

Overlejrede fingre

Talipes / rocker bottom type

SUA
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Trisomi 18
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Trisomi 13

Holoprosencephali

Microcephali

Ansigtsmisdannelser

Store ekkorige nyrer

Hjertefejl

Omphalocele

Polydactyli

Megacystis

Triploidi
(69 kromosomer)

Svær tidlig IUGR - asymetrisk

Let ventriculomegali

Micrognati

Hjertefejl

NRD

Syndactyli

Hich-hiker toe deformity
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Turner syndrom

Letale og non-letale type

75% dør mellem 12 og 40 
uger

--------------------

UL:

Store cystiske hygromer

Generel hydrops

Mindre pleura ansamlinger og ascites

Monogenetiske syndromer

Husk de er meget sjældne

Mistænkes ved :

dysmorfologi

normal karyotype + ofte IUGR 
med normalt art. umb. flow

SVÆRT derfor tag tidligt fat i den 
klinisk genetiske afdeling
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Cystisk fibrose

Ekkorig tarm

Intrabdominal pseudocyste

Ascites

Osteogenesis imperfecta

Spontanfrakturer og afkortede ekstremitetsknogler

Afsvækkede knogle ekkoer (3. Trimester)
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Rhabdomyom i cor ved tuberøs sclerose

Ved flere store næsten altid TS

Differential diagnoser – fibrom, forkalkning (golfbold)

Ved alle hjertemisdannelser husk altid at 
anmode om undersøgelse for 

DiGeorge syndrom / syndrom PCR

Meckel Gruber syndrom

Posteriort encephalocele

Store polycystiske nyrer

Postaxial polydactyli

Buede femur

Nedsat eller anhydramnios



20

Dværgvækst syndromerne

Thanatofor dværgvækst letal 
ses 16-18 uger

Achondroplasia kan først 
ses 22-24 uger 

serieskanninger

Amnionbånd syndrom

Udelukkelses diagnose

Asymetrisk affektion

Se efter løse hinder

Tegn på tidl. 

intraamniotisk blødning
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Syndrom med håndabnormitet?

Gestationsalder 19+6

Lobster claw syndrome
EEC syndrome

Obduktionsfund:

Ectrodactoli

Hypoplasia cutis vertex crani

Syndactyli af tæer

Hypoplasi af begge nyrer

Ultralyd så kun hænderne
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Syndrom ??

Normal karyotype
Normal sybtelomerer
Normal syndrom PCR

Yderligere muligheder ??

Array CGH

• Fandt lille abnormitet i split hand/foot genet

• Hvad er så næste step ??
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Syndromer med 
fodstillingsabnormiteter

Trisomi 18

NRD

Arthrogryposer

Skeletdysplasierne
(meget vanskelige)

Langt hyppigst 
idiopatisk

Har du fundet en misdannelse kig 
altid efter flere!  Syndrom!

Husk karyotype !
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Man finder kun det man 
aktivt kigger efter !!

For al ultralydskanning
gælder det:

Syndrom ?

Nej – bare træt – gab ?


