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Hnakkapykktarmalingar
fosturs hja konum 35 ara og eldri
Nidurstodur fra 1.1.99-31.12.00

Agrip

Inngangur: Med Omskodun foésturs og hnakka-
pykktarmelingu vid 11-13 vikur dsamt upplysingum
um aldur médur m4 reikna likindamat med tilliti til
litningagalla fésturs. Pannig m4 skilgreina betur pann
hép sem hefur auknar likur 4 litningag6llum fésturs,
gera inngrip markvissari og auka fjolda greindra
litningagalla 4 foésturskeidi, samanborid vid nidver-
andi adferd sem byggir eingdngu 4 aldri médur.

Efnividur og adferdir: Ollum konum sem komu
4 fosturgreiningadeild Kvennadeildar 1 vidtal og
6mskodun til undirbinings fyrir legvatnsastungu,
flestar vegna aldurs, var bodin hnakkapykktar-
meling og likindamat med tilliti til litningagalla
fosturs.

Nidurstodur: Arid 1999 voru gerdar 477
hnakkapykktarmelingar og voru 10 féstur (2,1%)
med likindamat harra en 1:300. Hnakkapykktar-
meling leiddi til greiningar & 5/6 (83%) pristedu
21 tilfellum 1 hépnum auk tveggja annarra litn-
ingagalla. Prjui féstur med aukna hnakkapykkt
voru heilbrigd vid fedingu. Litningagalli fésturs
fannst hja premur konum sem féru i legvatns-

astungu pratt fyrir hagstett likindamat med tilliti
til litningagalla fésturs. Omskodun og hnakka-
pykktarmeling leiddi til greiningar 4 7/10
litningag6llum innan hépsins. Arid 2000 voru
gerdar 418 hnakkapykktarmelingar og voru niu
fostur (2,15%) likindamat haerra en 1:300. FEitt
fostur var med fjolmarga galla en litninga-
rannsékn var ekki gerd. Prji féstur voru med
litningagalla (3/8). Af fimm féstrum med eodlilega
litningagerd var eitt med naflahaul og eitt med
alvarlegan hjartagalla. Prju féstur (3/8) med aukna
hnakkapykkt og edlilega litninga voru heilbrigd
vid fedingu. Omskodun og hnakkapykktarmaling
leiddi til greiningar 4 6llum litningagdllum innan
hoépsins 4 pessu ari.

Alyktanir: Hnakkapykktarmalingar 4 Islandi 4
arunum 1999 og 2000 leiddu til greiningar 4 7/10
og 3/3 litningagdllum féstra, med adeins 2%
jakvaeori skimun. Pessi drangur er sambearilegur
vid besta drangur erlendis, pé varhugavert sé ad
draga of miklar dlyktanir af svo faum skodunum 4
stuttum tima.
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Objective: Based on a combination of ultrasound fetal
nuchal translucency measurement at 11-13 weeks and
maternal age, a risk assessment for fetal aneuploidy is
calculated. This method identifies a subgroup at risk for
fetal aneuploidy, with less invasive testing while increasing
the number of fetal aneuploidy cases diagnosed,
compared to the current approach in Iceland where fetal
aneuploidy risk is based on maternal age only.

Material and methods: All women who presented for an
ultrasound and counselling in preparation for an
amniocentesis, the majority for advanced maternal age,
were offered nuchal translucency measurement and risk
assessment for fetal aneuploidy.

Results: In 1999 a total of 477 nuchal translucency
measurements were performed. Ten fetuses (2.1%) had
risk assessment for fetal aneuploidy above 1:300 leading
to diagnosis of 5/6 (83%) trisomy 21 cases and two other
fetal aneuploidy cases within the group. Three fetuses who
had increased nuchal translucency and normal karyotype

were normal at birth. Three women who underwent an
amniocentesis in spite of risk assessment less then 1:300
had aneuploid fetuses. Ultrasound and nuchal
translucency measurement lead to the diagnosis of 7/10
fetal aneuploidy cases within the group. In 2000 a total of
418 nuchal tranlucency measurements were performed.
Nine fetuses (2.15%) had risk assessment for fetal
aneuploidy above 1:300 leading to diagnosis of 1/1
trisomy 21 case and 2/2 other fetal aneuploidy cases
within the group. One fetus had multiple anomalies and the
pregnancy was terminated without prior karyotyping. Of
the five fetuses who had a normal karyotype one had
cardiac abnormality and one an omphalocele. The
remaining three were healthy at birth. Ultrasound and fetal
nuchal translucency measurements lead to the diagnosis
of all fetal aneuploidy cases within the group.
Conclusions: During 1999 and 2000 ultrasound and fetal
nuchal translucency measurements in a selected subgroup
at risk for fetal aneuploidy lead to the diagnosis of 7/10
and 3/3 fetal aneuploidy cases with 2.1% positive screen
rate.
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Tafla I. Litningagero fosturs pegar hnakkapykkt er aukin.

1999 (n=10) 2000 (n=9)
47 XXY 1 0
bristeeda 21 5 1
Pristaeda 13 0 1
Pristeeda 18 0 1
45,X0 1 0
Edlileg litningagerd 3 5
Litningaranns6kn vantar 0 1

Tafla Il. Litningagallar og lagt likindamat 1999.

Likindamat Litningagerd

1:300 Pristeeda 13

1:357 bristeeda 21

1:1446 47 XXY
Inngangur

Hér 4 landi er sterk hefd fyrir pvi ad konur 35 dra og
eldri fari { legvatnsastungu til rannséknar 4 litninga-
gerd fosturs, vegna aukinnar tioni litningagalla
fosturs med hakkandi aldri méour. Nu er hegt ad
meta likur 4 litningagollum dt fra fleiri pattum en
aldri m6dur og pvi eru vidhorf f6lks smdm saman ad
breytast. Sumar peirra kvenna sem verda pungadar 4
pessum aldri hafa 4tt vid 6frjésemi ad strida og hafa
jafnvel notid adstodar taekni- eda glasafrjovgunar til
a0 koma pungun af stad. Pessi por ottast fosturlat {
kjolfar legvatnsdstungu meira en onnur por par sem
frjésemi er edlileg. Pvi er viobuid ad pessum hépi,
umfram adra, pyki akkur { pvi ad fé likindamat med
tilliti til litningagalla fésturs og pa hatta vid
legvatnsastungu ef likindamat er hagstett og fara
adeins 1 legvatnsastungu ef likur 4 litningalla eru
auknar. Likindamat er 6bein adferd og gefur pvi ekki
endanlega nidurstodu um litningagerd fosturs. Alltaf
verda einhverjir sem ekki sa@tta sig vid slika
nidurstodu og munu 4fram oska eftir legvatns-
astungu pratt fyrir hagstett likindamat. Par sem
fjoldi pungana medal kvenna 35 dra og eldri hefur
farid vaxandi hefur fjoldi dstungna aukist. Greining
litningagalla 4 fésturskeidi hefur ekki aukist ad sama
skapi, einfaldlega vegna pess ad yngri konurnar
eignast afram fleiri born en par eldri. I desember
1998 hofdu allir starfsmenn fésturgreiningardeildar
Kvennadeildar loki0 tilskilinni pjélfun hja Fetal
Medicine Foundation { London til hnakkapykktar-
melinga og hugbunadur til dtreikninga 4 likindamati
med0 tilliti til litningagalla f6sturs var til stadar. P4 var
akvedid ad bjoda konum sem voru ad thuga legvatns-
astungu likindamat meo tilliti til litningagalla f6sturs
med pad { huga ad par getu endurskodad afstoou
sina til dstungunnar ef likindamat var hagstett og
pannig veri ef til vill hegt ad fekka legvatns-
astungum.

Efnividur og adferdir
Frd 1. jandar 1999 til 31. desember 2000 var 6llum
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konum sem komu { émskodun 4 fésturgreiningar-
deild Kvennadeildar til undirbtnings fyrir legvatns-
astungu bodid likindamat med tilliti til litningagalla
fosturs byggt 4 hnakkapykktarmalingu, medgongu-
lengd og aldri modur. Flestar konurnar @tludu {
legvatnsdstungu vegna aldurs en nokkrar vegna fyrri
sogu um litningagalla hja f6stri. Par konur sem komu
af landsbyggdinni fengu radgjof i heimabyggd og
komu pvi beint 1 fyrirhugada 4stungu og foru pess
vegna ekki { likindamat. Adferdin byggir 4 nidur-
stodum frd Fetal Medicine Foundation (1) svo sem
nanar er lyst annars stadar i bladinu (2).

Nidurstodur

Frd 1. jandar 1999 til 31. desember 1999 voru gerdar
477 hnakkapykktarmalingar. Par af voru 10 féstur
(2,1%) me0 aukna hnakkapykkt og aukio likindamat
med tilliti til litningagalla. Hja sex konum var tekid
fylgjuvefssyni til greiningar 4 litningagerd fdsturs en
fjorar konur foru i legvatnsdstungu. Litningagerd
fosturs med aukna hnakkapykkt er synd i toflu I. Prjar
konur sem foéru { legvatnsastungu pratt fyrir hagstatt
likindamat reyndust vera med fostur med
litningagalla (tafla IT). Medal peirra kvenna sem féru
i legvatnsastungu vegna aldurs dn undanfarandi
hnakkapykktarmelingar greindust prir litningagallar,
eitt tilfelli af 47, XYY, eitt tilfelli af pristedu 21 og eitt
tilfelli af prilitnun. P4 voru gerdar tvar legvatns-
astungur vegna 6edlilegs fosturttlits, sem { badum
tilvikum reyndist vera prilitnun. Ef adeins eru skodud
pau tilfelli par sem hnakkapykktarmealing og
likindamat 14 fyrir, leiddi hnakkapykktarmeling til
greiningar 4 fimm af sex tilfellum af pristedu 21
(83%) og tveimur af fjérum tilfellum af 6drum
litningagalla (50%). Litningagalli greindist hja sjo af
10 féstrum med aukna hnakkapykkt pannig ad nemi
var 7/10 og jakvett forspdrgildi fyrir litningagalla pad
sama, sérteki 99,4% og neikveett forspdrgildi pad
sama (tafla IIT). Prja féstur voru med aukid likinda-
mat me0 tilliti til litningagalla en edlilega litningagerd
og voru bornin heilbrigd vid fzdingu. A arinu 1999
voru gerdar alls 377 legvatnsastungur og tekin 33
fylgjuvefssyni & fosturgreiningardeild Kvennadeildar.

Fra 1. jandar 2000 til 31. desember 2000 voru
framkvaemdar 418 hnakkapykktarmelingar, adal-
lega hja konum med auknar likur 4 litningagollum
fosturs vegna aldurs. Niu foéstur voru med aukna
hnakkapykkt og aukid likindamat med tilliti til
litningagalla eda 2,2% (9/418). Atta konur féru {
litningarannsékn en hja einni var fostrid med
almennan fésturbjig (hydrops) og stéran kvio-
veggsgalla. St kona f6r { fostureydingu 4n undan-
farandi litningarannséknar fésturs. Reynt var ad
greina litninga fostursins en pad tokst ekki. Hja
peim atta konum sem féru { litningarannsékn voru
prja féstur med litningagalla en hja hinum fimm
var litningager0 eolileg (tafla I). Af peim reyndist



eitt fostur vera med hjartagalla og eitt med
naflahaul. Alls greindust fimm tilfelli af pristedu
21 4 fosturstigi 4 pessu ari en fjogur voru greind
eftir fedingu. Tvo tilfelli af pristedu 21 greindust {
legvatnssynum fra Akureyri. Ef einungis eru
skodud pau tilfelli par sem hnakkapykktarmaling
og likindamat lagu fyrir pa leiddi aukin hnakka-
pykkt til greiningar 4 Ollum litningagollum {
hépnum. Nemi profsins var pvi 100% og sérteki
98,8%, jakveatt forspargildi 37,5% og neikvett
fospargildi 100%. Hjéa fimm madrum var likinda-
mat aukid en litningagerd fosturs edlileg og feddu
per fullburda born. Eitt peirra barna var med
litinn naflahaul og fér i adgerd skommu eftir
fedingu og er barnid heilbrigt. Eitt barn var med
alvarlegan hjartagalla sem greindist 4 seinni hluta
medgongunnar og dvelur nu 4 sjukrahusi erlendis
til medferdar. Prji born eru heilbrigd. A arinu
2000 voru gerdar alls 292 legvatnsdstungur og

tekin 42 fylgjuvefssyni 4 fosturgreiningardeild
Kvennadeildar.

Umrada

Nidurstodur pessara tveggja dra syna ad drangur a
fosturgreiningardeild Kvennadeildar er fyllilega
sambzrilegur vid pad sem lyst er hjd Fetal Medicine
Foundation. Augljéslega eru miklar sveiflur { tioni
litningagalla 4 milli pessara dra og pvi mikill munur &
utkomu. Tioni pristedu 21 medal lifandi feddra
barna er 1:800 (3) pannig ad buiast ma vid a0 fimm
born fadist hér drlega midad vid 4000 fedingar 4 4ri.
Ef fésturdaudi verdur { bpridjungi bpristedu 21
pungana fra 12 vikum ad fullri medgongu (4) ma
buast vid ad allt a0 sjo tilfelli geti fundist vio 12 vikur.
Arid 1999 var 6venjulegt, en 4rid 2000 er likara pvi
sem buast m4 vi0 4 medaldri.

Nidurstodur okkar eru 4 margan hatt athygli-
verQar, einkum ldg tioni jakvaedra svara sem var
adeins 2,1%. Midad vid valinn hép kvenna med
haerri tioni litningagalla en yngri konur, hefoi matt
buast vid mun herri tidni jdkvadra svara, eda 5-
8%. AEskilegt er ad geta haldid hlutfalli jakvadra
svara sem lagstu, an pess p6 a0 lekka greiningar-
hlutfall. Hér f6r saman 14g tioni jadkvadra svara og
hatt greiningarhlutfall litningagalla.

Ef likindamat er 1:300 eda harra og litninga-
gerd fosturs edlileg, eru auknar likur 4 ad féstur sé
med hjartagalla (5). Pvi er peim konum bodid ad
fara { fosturhjartabmun hja barnahjartaleknum
vi0 20 vikur, til skodunar 4 byggingu hjartans. Auk
pess hefur verid lyst ymsum sjaldgefum sjuk-
démum og heilkennum hjd bornum pegar hnakka-
pykkt er aukin en litningar edlilegir (6). Slikt
skapar vissulega 6vissu fyrir verdandi foreldra, en
hvad vardar litningagerd og byggingu hjarta pa
faest dreidanleg nidurstada. Hér skiptir mali hve
mikiod fravik er { hnakkapykktarmalingunni, pvi
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Tafla ll. Nidurstddur Gr hnakkapykktarmeaelingum arié 1999.

Litningagalli Edlilegir litningar Samtals
Aukin hnakkapykkt 7 3 10
Edlileg hnakkapykkt 3 464 467
Samtals 10 467 477

tioni fosturlata og burdarmalsdaudi fer hekkandi
eftir pvi sem hnakkapykktin eykst (5). Hluta
peirra fésturgalla sem hér um radir er hagt ad
greina 4 fosturskeidi svo sem pindarslit og suma
beinasjikdéma (skeletal dysplasias) en adra er
eingéngu hagt ad greina eftir fedingu. Mikilvaegt
er a0 leggja adherslu 4 pad vi0 foreldra ad ef
litningagerd er edlileg og hnakkapykktarmeling
er undir 4,5 mm bpa eru likur 4 ad barnid sé
heilbrigt yfir 90% (5).

Ein mikilvegasta nidurstadan ur pessum
hnakkapykktarmelingum 4 sidustu tveimur drum
er a0 fjoldi legvatnsdstungna lekkadi ar 497 arid
1998 { 272 4rid 2000, eda um teplega helming. A
sama tima hefur fjoldi fylgjuvefssyna aukist, dr 20
arid 1998 1 42 arid 2000. Fylgjuvefssyni felur { sér
allt ad 1,5-2% likur & fosturlati en eftir legvatns-
astungu er tioni fésturldta 4 bilinu 0,5 til 1%.
Pegar likindamat er gert vido 12 vikur liggur
beinast vi0 ad gera fylgjuvefssyni strax og fa nidur-
stodu dr litningarannsokn eftir tvo til prjd daga. Ef
likindamat er hins vegar adeins litillega aukid
kemur til greina ad fresta inngripi til 15 vikna
medgodngu og gera pa legvatnsdstungu sem felur {
sér minni dh@ttu en & mo6ti kemur ad nidurstada
faest pa ekki fyrr en tveimur til premur vikum
sidar. Pvi eru kostir og gallar vid badar adferdir og
verdandi foreldrar hafa a0 sjalfsogdu mest um pad
ad segja hvor adferdin er valin.

Til ad meta drangur af hnakkapykktarmel-
ingum og greiningu litningagalla 4 fosturskeidi 4
Islandi er best ad skoda lengri timabil til demis
fimm eda 10 4r. Pessar nidurstodur gefa pd vis-
bendingu um gott notagildi adferdarinnar hér 4
landi.
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