Stor nakkefold og normal karyotype: Udredning og radgivning

Baggrund

Det er efterhanden veldokumenteret at fostre med stor nakkefold og normale kromosomer har gget
risiko for fgtal ded, betydende anomalier og sjeldne genetiske syndromer.

Indfarelse af nakkefoldskanning til alle gravide understreger behovet for et ensartet
udredningstilbud samt fyldestgarende og nuanceret radgivning til denne gruppe gravide.

Sammenhang mellem nakkefoldens stgrrelse og graviditetsudfald.

Begrebet “forstarret nakkefold” er pr definition en nakkefold starre end 95 percentilen, hvilket
svarer til starre end 2,1 mm ved CRL 45 mm, stigende til 2,7 mm ved CRL 84 mm, se tabel.

99 percentilen er ca. 3,5 mm og er relativt uafthaengig af gestationsalderen i perioden CRL 45-84
mm.

| det fglgende er nakkefold mindre end 95 percentilen defineret som baggrundsrisikoen.

Risiko er angivet pa 1. trimester undersggelsestidspunktet, dvs uge 12-14

Nakkefold Intrauterin | Betydende Hjertemisdannelse | Rask
ded anomalier inkl levendefadt
hjertemisdannelser
Normal karyotype

< 95 centil 1,3% 1,6% 0,7% 97%
(baggrundsrisiko)

95-99 centil 1,3% 2,5 % 1,8% 96,6%
3,5-4,4 mm 2,7% 10% 3,5% 88,7%
4,5-5,4 mm 3,4% 18,5% 6,4% 75 %
5,5-6,4 mm 10,1% 24,2% 60,6%

12,7%
> 6,5 mm 19% 46,2% 42%

Intrauterin fosterdgd

Risikoen for intrauterin fosterdgd stiger eksponentielt med nakkefoldens stgrrelse. De fleste af disse
fostre dar inden 20 uger, og er oftest associeret med progression af nakkefoldens starrelse og
udvikling af egentlig fatal hydrops.

Betydende fosteranomail

Risiko for fgdsel af barn med betydende anomali stiger eksponentielt med nakkefoldens starrelse, se
ovenstaende tabel.

Betydende anomalier er her defineret som misdannelser, der kraever medicinsk og/eller kirurgisk
behandling eller resulterer i mentalt handikap.

Det skal bemarkes at risikoen for betydende anomalier er gget 60% i forhold til baggrundsrisikoen
allerede ved en nakkefold mellem 95 og 99 centilen.



Mellem 95 og 99 centilen er risikoen for hjertefejl alene mere end 2 x baggrundsrisikoen, og denne
risiko stiger ligeledes eksponentielt med nakkefoldens starrelse.

Mentalt handikap

Angaende sammenhangen mellem forstarret nakkefold og risiko for mentalt handikap er
litteraturen preeget af mange sma studier med manglende, kort eller varierende follow-up tid efter
fadslen, hvorfor der er stor usikkerhed pa de enkelte tal/risici.

Der er ligeledes udbredt mangel pa studier medinddragende kontrolgruppe.

Den tilgeengelige litteratur tyder dog pa, at safremt der ikke findes misdannelser ved 2. trimester
skanning, skannes risikoen for mentalt handikap at veere mindre end 5%

Sjeeldne syndromer

Pa nuvaerende tidspunkt er mere end 100 sjaldne syndromer, herunder genetiske syndromer,
beskrevet associeret med stor nakkefold.

Da praevalensen af de enkelte syndromer er meget lav, er risikoen for at et foster med forstarret
nakkefold har et syndrom stadigveek lav, om end gget i forhold til baggrundsrisikoen.

En del af disse syndromer er forbundet med anomalier der kan findes ved udvidet skanning,
herunder fatal ekkokardiografi i 2. trimester.

Udredning

Nakkefold mellem 95 og 99 centilen

Af ovenstaende fremgar at risikoen for betydende anomalier — herunder iser hjertefejl, er gget
allerede ved denne nakkefoldstarrelse.

Denne gruppe bgr derfor have tilbudt sen gennemskanning samt en fosterhjerteskanning.

Nakkefold 95 centil | CRL

2,1 mm 45 mm
2,2 mm 49 mm
2,3 mm 55 mm
2,4 mm 61 mm
2,5 mm 67 mm
2,6 mm 74 mm
2,7 mm 84 mm

Nakkefold starre end 99 centilen (3,5 mm)
Denne gruppe bgr have tilbudt tidlig misdannelsesskanning og hjerteskanning som supplement til 2.
trimester misdannelsesskanning og fosterekkokardiografi (typisk uge 20-22)

Supplerende undersggelser

Da parvovirus B-19 infektion hos fostret er beskrevet associeret med stor nakkefold (over 99
centil), bar man ved NF over 3,5 mm, safremt den tidlige gennemskanning er normal, screene
moderen for parvovirus B-19 infektion.



Ved persisternede nakkefold/nakkegdem (efter uge 15) eller udvikling af hydrops bgr moderen
screenes for infektion med TORCH-prgver, ogsa selvom fostret dgr eller der veelges ab. pro.

Radgivning
Radgivningen i forbindelse med fund af stor nakkefold ber indeholde alle ovenstaende aspekter, og

denne radgivning bar optimalt finde sted samtidigt med at der orienteres om muligheden for invasiv
diagnostik.
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