Fetal diagnostik — var star vi? Blir det ratt??
Kristina Forsblad, KURS LANGHOLMEN 2016




Bakgrund:

* Alla gravida erbjuds rutinultraljudsundersdékning vid 18-20
graviditetsveckor (risk att missa avvikelser framfor allt hos gravt
overviktiga)

e Datering av graviditet
* Se antalet foster
* Anatomigranskning enligt checklista

e Det finns stora skillnader i vad som upptacks mellan regioner och
undersdkare



Abortlagstiftning Sverige: 1974 ars lag

* Fri abort fram till v 18
* Mellan v 18+1-21+6 behovs tillstand fran Socialstyrelsen:

....... Efter utgangen av adertonde havandeskapsveckan far abort
utforas

endast om socialstyrelsen lamnar kvinnan tillstand till atgarden. Sadant
tillstand far lamnas endast om synnerliga skal foreligger for

aborten.”

Synnerliga skal definieras som svar sjukdom hos barnet



Avslutande av graviditet vid fosterskador

| flera lander i Europa, bland annat Storbritannien och Frankrike, kan
graviditeten avbrytas nar som helst fram till beraknat datum, under
forutsattning att tva lakare intygar att barnet har “en svar missbildning”

Liksom i Sverige, ar det omodijligt att definiera begreppet svar
missbildning



Frekvens av CNS missbildningar 2013 (kalla: Socialstyrelsen)

Antal levande fodda Avbrytanden Avbrytanden i %

Anencefali 58%
Encefalocele 9 4 31%
Spina Bifida 22 22 50%
Hydrocefalus 6 12 67%
Mikrocefalus 7 1 12,5%

Holoprosencefali 4 2 33%



Soft markers:

An increased risk of aneuploidyand in some cases non-chromosomal problems
* increased nuchal thickness: >6 mm

 fetal ventriculomegaly: >10 mm

* hypoplastic nasal bone

e echogenic intracardiac focus (EIF)

* choroid plexus cysts

* echogenic bowel

» shortened fetal long bones: less than 3" centile for gestational age
* shortened femur
* shortened humerus

e aberrant right subclavian artery
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Soft Markers Forts.

An increased risk of non-chromosomal abnormalities when seen in
isolation

o fetal pyelectasis/fetal renal pelvic dilatation: antero-posterior
diameter of the renal pelvis >4-5 mm

e single umbilical artery (SUA)

* enlarged cisterna magna
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Ansdkningar om tillstand for abort efter v 18
2010 (ké\la: Socia\styre\sen)

Sociala skal 47,0 79,9
Psykiska skal 6 1,2 6 100
Kroppslig sjd mor 2 0,4 2 100
Fosterskada/ 256 51,4 255 99,6
kromosomavvikelse

hos foster

Totalt 498 450 90,4

Antaletaborter som 410
utforts (med

reservation for att
beslutsar och

abortar kan skilja)



...l praktiken

* Det gar inte i nulaget att fa statistik fran gruppen
"kromosomavvikelser/fosterskada”

e Har ingar ocksa manga "soft signs” : oro racker i princip for att avbryta
graviditeten

 Socialstyrelsen beviljar i princip alla ansdkningar

* Hur ska foraldrarna ges sa bra information som maijligt?



Framtidens dilemma:

e Obstetriker hittar alltmer diffusa avvikelser hos foster

* De forvantar sig att vi ska kunna tala om hur det
kommer att ga for de framtida barnen



Fall 1:

e Kvinna fodd 1980, har i sin relation forsokt fa barn i flera ar

* Man diagnhosticerar brdstcancer i augusti 2015, och konstaterar
samtidigt att kvinnan ar tidigt gravid

 Paret valjer att behalla graviditeten, vilket paverkar kvinnans
behandling. Hon opereras och far en cykel med cytostatika bla
cyklofosfamid (skulle annars vara 3). Lokalrecidiv i grav v 16.



v 18

 Pa rutinultraljud konstateras att barnet har en antydd
vermishypoplasi, fosterrérelser ar helt fina, ultraljud hittar inga andra
missbildningar

* CGH-array pa foster hittar inget avvikande
 MRT hittar inga andra avvikelser




Vad skulle du saga till féraldrarna?
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¢ .. It has still some controversy about the real outcome of these
patients, however recent studies have shown a normal cognitive,
language, social and behavioural outcomes for them. Mild functional
deficits in fine motor activity and receptive language may be present
in about 25% of patients 1-3.

Tarui T, Limperopoulos C, Sullivan NR et-al. Long-term developmental outcome of children with a fetal
diagnosis of isolated inferior vermian hypoplasia. Arch. Dis. Child. Fetal Neonatal Ed. 2014;99 (1): F54-8.
doi:10.1136/archdischild-2013-304054
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Vad har vi for mojligheter att kartlagga?

e Ultraljud (OBS Hogt BMI hos mor riskfaktor for att missa)
80% av allvarliga missbildningar
50% lindriga missbildningar

* Vidare neurosonografi av sarskild kunnig pa CNS

* Fetal MRT

* Kromosomanalys (OBS om avvikelser pa CGH array som inte ar
entydiga, maste foraldrar undersokas for en sakrare diagnostik)



Risker med fetal MR?

* Inga pavisade effekter pa DNA, kromosomer, celler eller embryon
* Inga pavisade effekter pa reproduktionen hos kvinnor som arbetat med MR

* Inga pavisade negativa effekter vid uppfoljning av barn som undersokts
med MR in utero (ljud, varmeutveckling etc)

* Ingen ;‘c'jrhc'jjd hjartfrekvens hos foster som undersoks med MRT (ingen
stress

J Magn ResonlImaging 4:742—-748
Radiology 136:707-710

Am J Roentgenol 139:583-585
Am J Obstet Gynecol170:32-33



Fetal MRT

* Undersokning ska ske efter v 16 (organogenesen ar fardig)
* Undersokningstid ska inte overskrida 45 minuter

e GOrs helst pa morgonen (foster ar trottast da)

e Supersnabba T2 sekvenser ger mest information



TABLE 1
Recommendations: Ultrasound, MRI, or a combination of both
in fetal brain imaging

&trasound preferred
Repeated examinations
Screening
MRI contra-indicated or failed
Early diagnosis (<20 w)

Assessment of fetal movements (up to 3rd trimester)
Assessment of cerebral blood flow
Corpus callosum and pericallosal abnormalities

(especially cardiac) abnormalities
MRI preferred

Engaged fetal head and ruptured membranes
Assessment of fetal movements (late 3rd trimester)
Posterior fossa abnormalities

Detecting and determining age of intracranial bleeding
Detecting intracranial tuberous sclerosis
Schizencephaly

Acute asphyxia

Postmortem brain imaging

Fetal brain death
Cytomegaloviral infection
Intracranial tumors

Trauma

Vein of Galen abnormalities

Germinal matrix and intraventricular bleeding
Suspected hemimegalencephaly

~—Santo-optic dysnlagia

Either US or MRI appropriate Pistorius LR, Hellmann PM, Visser GH, Malinger G,
Holoprosencephaly (after 20 weeks) Prayer D : Fetal neuroimaging: ultrasound, MRI, or
Corpus callosum abnormalities (after 20 weeks) both? Obstet Gynecol Surv, 2008

Craniosynostosis




Jir MRT och ultraljud

1M.8em F1M9Hz Tis 01

Har-high
Pwr 95 %
Gn -5
c8 / M7
P3 / E2




21 GW

33GW



Migrationsstorningar

US:” ... Parenchymal defect...”

MR: schizenchephaly and contralateral PMG



“Mild ventrikulomegali” som toppen pa isberget

29 GW 32 GW
Utbredd bilateral polymikrogyri



Sammanfattning

 MRT ar en for foster och mor saker teknik for att upptacka
missbildningar efter v 16

e \Vana behovs vid enskilda centra: risk att missa avvikelser framfor allt
fore abortgransen

* | manga storre internationella material, gors fler undersékningar pa
senare GA, och det paverkar resultaten

* | Sverige finns stora regionala skillnader (Uppsala ca 50/3ar??),
strukturell uppféljning behdvs



Vilken uppfattning har man om spannet av
funktionsniva mellan

en
multifunktionshindrad person?




Vilken uppfattning har man om spannet av
funktionsniva mellan

en
multifunktionshindrad person? Och en helt normal person?

Dreamatime.com




Vilka diagnoser kan vi uttala oss om

* Trisomi 13, 18, 217
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e Storre anlaggningsrubbningar i hjarnans anatomi?



Vilka diagnoser kan vi uttala oss om

* Trisomi 13, 18, 217

* MMC och neuralrérsmissbildningar?

* Kdnda kromosomala avvikelser?

e Storre anlaggningsrubbningar i hjarnans anatomi?

* Allt storre behov for att vi kan uttala oss om “soft signs”
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