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Kliniske rekommandationer 

 

Kliniske rekommandationer               Styrke 

Ved mistanke om fossa posterior malformation ved ULS bør der henvises til 

detaljeret neurosonografisk undersøgelse ved føtalmediciner, hvor der samtidig 

skal foretages en grundig evaluering af den øvrige anatomi. 

 

Ved DWM, bør der tilbydes invasiv diagnostik med kromosom mikroarray (CMA). 

Ved BPC, VH og MCM bør dette ligeledes overvejes. 

  

Ved DWM, BPC og VH bør der tilbydes supplerende føtal cerebral MRI for at 

afklare om der er associerede cerebrale misdannelser. MRI bør ligeledes overvejes 

ved MCM. 

 

Der bør foretages supplerende rådgivning ved pædiater med specialviden indenfor 

området vedrørende prognose og evt. postnatal plan ved alle fire isolerede fossa 

posterior malformationer. 

 

Ved fossa posterior malformation bør der ved fortsat graviditet foretages ULS 

opfølgning for at vurdere evt. nytilkomne forandringer. 

 

Fostre med normalt HO kan gennemgå vaginal fødsel med sectio på vanlige 

indikationer. 

 

Fostre med isolerede fossa posterior malformationer bør fødes på obstetrisk 

afdeling med tilknyttet børneafdeling. 

 

Børn født med fossa posterior malformation bør undersøges af læge fra 

børneafdelingen indenfor de første døgn efter fødslen med plan for opfølgning. 
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Clinical recommendations                                                                                                  Strength 

In case of suspicion of posterior fossa malformation by ultrasound a physician 

experienced in neurosonography should perform a comprehensive sonogram and 

look for associated anomalies. 

 

In DWM an amniocentesis should be offered with chromosomal microarray 

(CMA). CMA should be considered in BPC, VH and MCM. 

 

In DWM, BPC and VH a supplemental MRI should be offered to clarify whether 

there are associated cerebral malformations. MRI should be considered in MCM. 

 

Additional counseling by a pediatrician experienced in neurology regarding 

prognosis and potential postnatal plan should be considered in all four posterior 

fossa malformations.  

 

Follow-up ultrasound should be performed to reevaluate the malformation and 

assess any new anomalies.  

 

Fetuses with a normal head circumference may undergo vaginal delivery. 

 

The delivery should be in an obstetric department with a pediatrician on call. 

 

The child should be examined by a pediatrician in the first days of life to establish 

a plan for follow-up.  
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Forkortelser 

APVD Anterior-Posterior Vermis Diameter 

BPC Blake’s Pouch Cyste 

CM CisternaMagna 

CMA Chromosomal MicroArray 

CNS CentralNerveSystemet 

CSF CerebroSpinal Fluid 

DWM Dandy-Walker Malformation 

GA GestationsAlder 

MCM Mega Cisterna Magna 

MRI Magnetic Resonance Imaging 

SIVD Superior-Inferior Vermis Diameter 

TCD TransCerebralDiameter 

ULS UltraLydSkanning 

VH Vermis Hypoplasi 
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Indledning 

Baggrund: 

Fossa posterior afgrænses kaudalt af foramen magnum og kranielt af tentorium cerebelli. Fossa 

posterior omfatter således de 3 dele af hjernestammen: mesencefalon (midthjernen), pons 

(hjernebroen) og medulla oblongata (den forlængede marv) samt cerebellum/vermis med de 

væskefyldte hulrum: 4. ventrikel og cisterna magna (CM). 

Fossa posterior malformationer omfatter en heterogen gruppe af tilstande kendetegnet ved en 

afvigende udvikling af de anteriore og posteriore membranøse områder, som opstår ved delingen af 

loftet i rhombencefalon. Vermis opstår fra den anteriore og midterste del af det cerebellare 

primordium og de cerebellare hemisfærer fra de laterale og posteriore dele (1). Udviklingen 

indenfor den billeddiagnostiske teknologi kombineret med dyremodeller har medført en større 

forståelse af disse malformationer, men der er endnu ikke fuld enighed omkring den embryologiske 

udvikling (2). 

 

 

 
 
Figur 1 a) Under dannelsen af den dorsale pontine flexur (lille pil) dannes der i loftet af den rhombencefaliske blære (*) en transversel udposning 

(plica choroidea), som deler den i et anteriort (kranielt) og posteriort (caudalt) membranøst område. b) Vermis (spids pil) udvikles fra den rhombiske 

læbe i det superiore område af det anteriore membranøse område. Plexus choroideus udvikles i udposningen (pil) ved GA 7. Dannelse af en kavitet 

starter i det overliggende meninx cavitiva (dobbelt pil) for at danne subarachnoidal rummet. c) Ved cerebellums vækst inferiort buler det posteriore 

membranøse område ud mellem vermis (stor pil) og nucleus gracilis (lille pil) med dannelse af Blake´s pouch ved GA 9. Subarachnoidalrummet 

forbliver trabekuleret ved pia-arachnoidea septeringer (dobbelt pil). d) Blakes pouch fenestreres (punkeret linje) og forbindelsen mellem Blake´s 

pouch og 4. ventrikel bliver til foramen Magendie (stiplet linje). Plexus choroideus (pil) ses nu i cisterna magna (GA 10) (3). 

 

Der menes nu at være evidens for at vermis udvikles i ventral til dorsal retning i stedet for superior 

til inferior retning, som man tidligere har antaget, hvorfor udtrykket ”inferior vermis hypoplasi” 

ikke bør anvendes, medmindre det kan bevises at det er den inferiore del af vermis, der er afvigende 

(3). 

 

Definitioner: 

Fossa posterior malformationer i denne guideline er defineret på basis af den morfologiske tilgang, 

som er foreslået af Tortori-Donati et al. (4) Her inddeles fossa posterior afvigelser i cystiske 

malformationer, som er karakteriseret ved tilstedeværelse af en abnorm CSF ansamling (resultatet 

af en aktiv ekspansion af CSF hulrummene) og noncystiske malformationer, hvor der enten ikke 

er ansamling af CSF eller hvor der er tale om en passiv ekspansion. Disse malformationer 

klassificeres desuden i fokale (isoleret vermis eller hemisfære involvering), diffuse (involvering af 

både vermis og hemisfærer) og kombinerede (involvering af cerebellum og hjernestamme). 
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Dandy-Walker malformation (DWM) defineres ved den klassiske triade af komplet eller partiel 

agenesi af vermis, cystisk dilatation af 4. ventrikel og forstørret fossa posterior med eleveret 

tentorium, torcula og sinus transversi. 

 

 
Figur 6 (a) Ved DWM er vermis eleveret og abnormt lobuleret (lille pil) med forstørrelse af 4. ventrikel (*) og Blakes pouch. 
Den forlængede nodulus og displacerede germinale matrix kan ses i den øverste margen af Blake’s pouch (dobbelt pil). b) 
Tegning, der viser den lille vermis (lille pil), forstørret Blake’s pouch (dobbelt pil) og 4. ventrikel. c) Histologisk præparat der viser 
abnorm vermis (lille pil) og plexus choroideus (dobbelt pil) displaceret ind i den inferiore væg af Blake’s pouch, som forbliver intakt. 
Fastigium er abnormt dannet (*) og den germinale matrix (stor pil) er displaceret fra dets normale position lige under fastigium til 
den øverste afgrænsning af Blake’s pouch (3). 

 

Mega cisterna magna (MCM) defineres som en cisterna magna, der måler > 10 mm, med normal 

vermis. 

 

Blake´s pouch cyste (BPC) defineres som tilstedeværelse af en normal vermis, som er displaceret 

opad, normal fastigium, tentorium og cisterna magna. 

 

 
Figur 7 a) Ved persisterende Blake’s pouch er vermis eleveret i forhold til hjernestammen, men den primære fissur (lille pil), 
fastigium (stor pil) og lobuleringen fremstår normale. b) Tegning der viser Blake’s pouch (dobbelt pil) og elevation af en normal 
vermis. c) Histologisk præparat af det samme foster med kollaberet Blake’s pouch (dobbelt pil) og tilsyneladende normal vermis 
lobulering (pil) (3). 
 

Isoleret vermis hypoplasi (VH) defineres som en vermis med normal form men med en for lille 

størrelse og i øvrigt normal størrelse og anatomi af fossa posterior.  

 

Der foreligger en stor heterogenicitet i definitionen vedrørende fossa posterior malformationer i den 

publicerede litteratur indenfor dette område. En præcis definition er essentiel for den prænatale 

rådgivning om outcome ved de forskellige former for fossa posterior malformationer. 
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Tilstedeværelse af evt. associerede malformationer er vigtig i forhold til outcome ved disse 

malformationer (5). Forekomst af ventrikulomegali i forbindelse med DWM betragtes ikke som en 

associeret CNS malformation, idet dette er et resultat af de dynamiske ændringer i CSF pga. 

masseeffekten af den cystiske malformation og findes hos ca. 80% af fostre med DWM (4). 

  

Afgrænsning af emnet: 

Denne guideline omhandler prænatal diagnose af isolerede fossa posterior malformationer, 

udredning og prognose. 

Chiari malformationer vil således ikke blive gennemgået i denne guideline, ligesom arachnoidea 

cyster i fossa posterior vil blive beskrevet i guideline omhandlende de intracerebrale cyster. De ikke 

cystiske malformationer relateret til hjernestamme og cerebellare hemisfærer er ikke en del af denne 

guideline. 

 

 

Litteratur søgningsmetode 

Litteratursøgning afsluttet dato: 1.11.2016 

Databaser der er søgt i: Medline, UpToDate 

Søgetermer: systematisk søgning med kombinationer af relevante MeSH termer, fritekst ord og 

disses varianter indenfor ’posterior fossa’, ’Dandy-Walker malformation’, ’mega cisterna magna’, 

Blake´s pouch cyst’, ’vermian hypoplasia’ og ’outcome’ 

Tidsperiode: 2000-2016 

Sprogområde: Engelsk 

 

 

Evidensgradering: 

Oxford Centre for Evidence-based Medicine Levels of Evidence, http://www.cebm.net (dansk 

oversættelse ved SST) er anvendt ved gradering af litteratur omhandlende udredning og opfølgning. 

Der er anvendt værktøjet AMSTAR kendt fra GRADE ved evaluering af enkelte udvalgte artikler. 

 

 

Resume af evidens                                Evidensgrad 

Forekomsten af isoleret fossa posterior malformation ved 2. trimester skanning er 

ikke kendt. Den prænatale prevalens af DWM estimeres til 1:10.000-30.000. Der er 

ikke data for de øvrige malformationer (6, 7).  

 

Abnorm kromosomafvigelse ved isoleret DWM angives til 16,3%, ved BPC til 

5,2% og ved VH til 6,5%. Ved isoleret MCM er der ingen sikker øget risiko for 

kromosomafvigelse (8). 

 

MRI har en bedre sensitivitet end ULS til diagnostik af associerede CNS 

malformationer ved DWM, idet der diagnosticeres anden CNS afvigelse ved 

supplerende MRI hos 13,7%. Der diagnosticeres sjældent andre misdannelser ved 

prænatal MRI ved de øvrige malformationer (8). 

 

3b 

 

 

 

3a 

 

 

 

 

3a 
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Postnatalt diagnosticeres associerede cerebrale misdannelser hos 18,2% ved DWM 

og hos 14,2% ved VH, men ingen associerede misdannelser ved BPC og MCM (8).  

 

Den prænatale diagnose kan ikke bekræftes efter fødslen hos 28,2% ved DWM, 

7,1% ved MCM, 9,8% ved BPC og 32,4% ved VH (8). 

 

Forekomsten af abnorm neurologisk udvikling angives til 58,15% ved DWM, 

13.8% ved MCM, 30.7% ved VH. Der er ikke påvist association mellem BPC og 

abnorm neurologisk udvikling (49).  

 

3a 

 

 

 

3a 

 

 

 

3a 

 

 

Udredning: 2D og 3D ultralyd                                    

2D: Ved 2. trimester gennemskanningen er et af de obligatoriske elementer evaluering af fossa 

posterior i det axiale cerebellare plan (9). 

En normal fossa posterior ved ULS i axial plan: en normal CM, som ikke > 10 mm i dybden, en 

TCD svarende til GA (10) og en normal cerebellar anatomi incl. en tydelig vermis omgivet af to 

veldefinerede hemisfærer uden kommunikation mellem 4. ventrikel fortil og CM posteriort. 

Ved mistanke om abnorm fossa posterior er der indikation for supplerende neurosonografisk 

undersøgelse med vurdering i de øvrige plan ved føtalmediciner med erfaring indenfor området. 

Fossa posterior er vanskelig at vurdere i sagittalplanet og det kan være svært at afgøre om vermis er 

normal ved GA 20-22, idet den primære fissur ikke altid kan ses tydeligt. Det er ligeledes vanskeligt 

at visualisere hjernestammen optimalt ved denne GA og senere i graviditeten er det ikke altid 

muligt at fremstille et tilfredsstillende midtsagittalplan ved 2D ULS. 

Der findes flere publikationer med biometriske data på TCD og CM i axialplanet. De fleste er dog 

af ældre dato og den teknologiske udvikling indenfor ULS udstyr med bedre opløsning og hermed 

mulighed for mere præcis måling er formentlig årsag til, at der ikke er helt overenstemmelse med de 

nyeste publikationer. De seneste publikationer med TCD nomogrammer viser således en større 

TCD i forhold til tidligere opgørelser, specielt når det drejer sig om måling i 3. trimester (10, 11). 

Det samme gælder nomogrammer for CM, hvor der er fundet højere værdier gennem hele 

graviditeten i forhold til tidligere publikationer (12). 

Publikationer med data på biometri i sagittalplanet er begrænsede. Ginath S et al. publicerede i 2013 

data for den longitudinelle udvikling af vermis, pons og hjernestamme fra 18.-29. uge, hvor det 

oftest vil kræve transvaginal ULS at kunne vurdere strukturerne i fossa posterior optimalt. 

I dette studie angives diameter for vermis i det kranio-kaudale (SIVD) og anterior-posteriore plan 

(APVD) (13). Der findes desuden enkelte publikationer, som supplerer med målinger af vermis 

perimetri og overfladeareal (14). 

2D ULS vil oftest være insufficient til at stille definitive diagnoser vedrørende fossa posterior 

malformationer, hvorfor der bør foretages supplerende billeddiagnostik i form af 3D ULS og/eller 

MRI.  

3D: Leibovitz et al. har i 2014 publiceret nomogrammer til vurdering af foster (GA 16-35 uger) 

midthjerne (MB) og baghjerne (HB) ved 3D-MPR (multiplanar rekonstruktion) i midtsagittal plan 
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(del 1) med anvendelse hos fostre med fossa posterior malformationer (del 2) (15). Der er således 

nomogrammer for SIVD, APVD og anterior-posteriore diameter af 4. ventrikel (APDFV). De fandt 

en afvigelse i APVD i forhold til nogle af de tidligere studier, som formentlig er relateret til 

forskelle i definition. I de fleste studier (incl. dette) defineres APVD som afstanden mellem 

fastigium til den bagerste kant af tuber. 

Det fremgår ligeledes, at værdierne ved 2D studierne (13, 16, 17) ligger højere, hvilket formentlig 

skyldes problemer med at komme i det eksakte midtsagittale plan. 

 

 
Figur 1 Midtsagittale anatomiske landemærker af foster midt- og baghjerne. (a,b,c):  

3D-multiplanar rekonstruktion (3D-MPR) af fosterhjerne ved GA 23 transvaginalt (probe, RIC 5-9H/OB). Caput er orienteret i tre 
ortogonale planer: (a) coronal, (b) midtsagittal og (c) axial. (d) Anatomisk midtsagittal præparat af 23 ugers abort. De 
korresponderende anatomiske landemærker er indikeret i (b) og (d): corpus callosum (CC), thalamus og 3. ventrikel (Th-3V), 
midthjerne (MB), tectum (Tec), pons (Po), vermis (Ver) and 4. ventrikel (4V) (15). 

 

 

 

 
Figur 6 Graf for den supero-inferiore vermis diameter (SIVD) i cm i forhold til GA i uger. Solide linje viser mean (+/-) 2SD.  
For yderligere detaljer henvises til artikel (15). 
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Figur 7 Graf for den antero-posteriore diameter (APVD) i cm i forhold til GA i uger. Solide linjer viser mean(+/-) 2SD.  

For yderligere detaljer henvises til artikel. Bemærk at Malinger et al. og Ginath et al. målte APVD fra lingula anteriort til den 
posteiore kant af tuber (15). 

 

Måling af tværsnitsareal (axial plan ved Volumen Contrast Imaging (VCI) i C-planet 18-35 uger) 

angives i enkelte studier mere anvendelig end brugen af perimeter og SIVD ved de tidlige GA (18). 

Det er muligt at vurdere hjernestamme-vermis vinkel og hjernestamme-tentorium vinkel i 20-21. 

uge i forsøg på at vurdere niveau for tentorium insertion og vermis rotation. Den normale vermis 

ligger næsten parallelt med hjernestammen og en normal vinkel angives til en hjernestamme-vermis 

vinkel < 18 grader (19, 20). En betydeligt eleveret hjernestamme-vermis vinkel på > 40-45 grader 

og en supraelevation af tentorium insertionen ses typisk ved DWM. 

 

 
 
Figur 1 Måling af hjernestamme–vermis (BV) og hjernestamme–tentorium (BT) vinkel. (a) 3D-volumen. 
 (b) Der trækkes en linje tangentielt til hjernestammens dorsale afgrænsning og en anden linje trækkes tangentielt med den ventrale 

afgrænsning af vermis; vinklen imellem ’1’ er BV vinkel; BT vinklen ’2’ måles mellem den første linje og og en tredie linje, som 
trækkes tangentielt med tentorium (19). 

 

På trods af forsøg på at standardisere vurderingen af fossa posterior er den prænatale vurdering af 

ovenstående parametre stadig hovedsageligt kvalitativ og baseret på den subjektive erfaring hos 

undersøgeren.  

3D ULS er endnu ikke en obligatorisk del af den ultrasoniske evaluering herhjemme. Der er derfor 

behov for en fortsat udvikling indenfor dette område. Indtil denne metode foreligger som et 

supplement til 2D ULS vil der være behov for at foretage MRI som led i den initiale udredning af 

fossa posterior malformationer. 

Ved mistanke om fossa posterior malformation foreslår Guibaud anvendelse af nedenstående 

algoritme (21). Ved denne anatomiske/morfologiske tilgang vurderes tre billeddiagnostiske mønstre 
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– malformationer med en forstørret væskefyldt fossa posterior, malformationer med abnorm 

cerebellar biometri og malformationer med abnorm cerebellar anatomi: 

 

 
 

Der foreligger flere publikationer, hvor man ved vurdering af de tre posteriore væskefyldte hulrum 

(hjernestamme, 4. ventrikel eller ”intracranial translucency” og CM) kan forudsige risiko for DWM 

allerede i 11.-14. uge (7, 22, 23).  

Da der i Danmark endnu ikke er et gerenerelt tilbud om tidlig vurdering af misdannelser i 

forbindelse med nakkefoldsskanningen, vil de fleste fossa posterior misdannelser først blive 

diagnosticeret i forbindelse med GS i 20. uge eller senere. 

 

 

Udredning: MRI                                   

Der foreligger et begrænset antal publikationer på morfometriske MRI studier inden 24 uger. 

Parazzini C et al. publicerede i 2008 nomogrammer for vermis AP og SI diameter, desuden TCD og 

bredden af CM på fostre fra 20-24. uge (24). Der blev fundet god overensstemmelse mellem ULS 

og MRI på mål af TCD og vermis bredde, men der var konsistente forskelle i vurdering af vermis 

højden, hvor man ved MRI fandt højere værdier end ved ULS. Der blev desuden observeret en 

individuel variation i de biometriske værdier for CNS ved denne GA. Der er talrige publikationer 

med biometriske data for fossa posterior i 3. trimester, hvor der i de fleste studier som supplement 

til ovenstående parametre anvendes vermis overfladeareal til vurdering af fossa posterior. Ved 

denne GA er der ligeledes mulighed for en nærmere vurdering af vermis’ fissurer og lobulering (5, 

25, 26). 

En anden metode er publiceret af Xi Y et al. med data for vermislængde (VL) og inferior vermis 

afstand (IVD) ved MRI for fostre mellem 13 og 40 uger og relaterer dette til neurologisk outcome. 
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MRI mål af en kort, eleveret vermis karakteriseret ved en vermis længde (craniocaudal) ≥ 4mm 

under den forventede værdi eller en absolut inferior vermis afstand til hjernestammen på ≥ 4mm 

blev fundet associeret til abnormt neurologisk outcome (27). 

 

 

 
VL: craniocaudal diameter fra culmen superiort til uvula inferiort. IVD: anteroposterior diameter fra den mest anteriore og inferiore 
del af vermis til hjernestammen (27). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
MRI hos foster med VH ved 21 uger. VL og IVD måler begge 7 mm. (27) 

 

Ber R et al. Publicerede i 2015 nye MRI biometriske data for fostre fra 25 uger med 6 kendte og 8 

nye parametre med måling af cerebellar perimetri og cerebellar tværsnitsareal (28). Forfatterne 

foreslår, at der suppleres med disse nye data for at øge den diagnostiske sikkerhed ved vurderingen 

af fossa posterior, men flere af disse målinger har ingen relevans før 22. uge og kan derfor ikke 

anvendes i den initiale vurdering i Danmark.  

Der er således ikke konsensus omkring metode til optimal vurdering af fossa posterior ved MRI. 

Vermis’ morfologi, herunder lobulering, er helt afgørende i klassificeringen af fossa posterior 

malformationer, idet det har vist sig at korrelere med prognosen.  
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Vurderingen er således fortsat hovedsageligt baseret på den subjektive vurdering og hermed 

afhængig af undersøgerens erfaring. Da der findes nomogrammer for vermis AP og SI diameter 

samt vermis-hjernestamme vinkel indgår disse som en del af vurderingen ved føtal MRI på de to 

steder, hvor der foretages MRI af fostre i Danmark. 

  

 

 
 

 

 
Figur 5 (a) I 20. uge ses kun en lobulus (declive) mellem den primære og præ-pyramidale fissur.  
(b) Samme foster senere i graviditeten: den samme enkelte lobulus kan nu opdeles i tre lobuli (declive, folium og tuber).  
(c) 3D-ULS rekonstruktion i sagittal plan, hvor man netop kan adskille de tre lobuli (lille pil) under den primære fissur (stor pil). 
(e) Præparat (voksen) med alle fissurer og lobuli (3). 

 

Der foregår på talrige centre rundt omkring i verden forsøg på at udvikle metoder til forbedring af 

diagnostikken af CNS malformationer, herunder avancerede MRI teknikker som Diffusion Tensor 

Imaging (DTI) og tractografi (FT), metoder som menes at kunne bidrage til en bedre forståelse af 

udviklingen af fossa posterior i fremtiden (29-31). 

 

D’Antonio et al. har netop publiceret et systematisk review med data omkring den diagnostiske 

sikkerhed ved den prænatale diagnostik af isolerede fossa posterior malformationer. Generelle 

karakteristika ved de 22 studier inkluderet i reviewet fremgår af artiklens tabel 1 (appendix 1). Det 

ses, at der i de fleste studier både er foretaget prænatal ULS og MRI. 

Ved formodet isoleret DWM var prævalensen af associerede CNS malformationer, fundet ved 

MRI og ikke ved ULS prænatalt, 13,7%. Prævalensen af associerede CNS malformationer, som 

ikke blev diagnosticeret ved den prænatale billeddiagnostik og kun fundet postnatalt var 18,2%. 

Den prænatale diagnose blev ikke bekræftet efter fødslen hos 28,2%. I relation til disse tal skal det 
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bemærkes at der ikke blev foretaget prænatal MRI i alle studier og at en del af de malformationer, 

som findes postantalt, ikke kan diagnosticeres ved MRI i 2. trimester. 

Ved formodet isoleret MCM fandt man ikke yderligere malformationer ved supplerende prænatal 

eller postnatal MRI. Den prænatale diagnose blev ikke bekræftet postnatalt hos 7,1%.  

Ved formodet isoleret BPC blev der ikke fundet associerede CNS malformationer ved den 

prænatale MRI og heller ikke postnatalt. Den prænatale diagnose blev ikke bekræftet i 9,8% af 

tilfældene. I et enkelt af studierne er det således vist, at der kan foregå en forsinket fenestrering af 

Blakes pouch i 24-26. uge i > 50% af tilfældene med normalisering af forholdene i fossa posterior 

inden fødslen (32). 

Ved formodet isoleret VH blev der ikke fundet associerede CNS malformationer ved den 

prænatale MRI, men der blev ved postnatal MRI påvist yderligere CNS misdannelser hos 14,2%. 

Den prænatale diagnose blev ikke bekræftet postnatalt i 32,4% af tilfældene (8). Dette viser, at der 

er en stor usikkerhed omkring diagnose af VH ved prænatal MRI. I det største studie med 20 

formodede isolerede tilfælde af VH (GA: 18,4-26,0) blev kun 12 bekræftet ved postnatal MRI, idet 

6 var normale og 2 viste mere udbredte forandringer svarende til CNS (33).  

Tabeller fra reviewet for de fire fossa posterior malformationer er vedhæftet i appendiks 1 med 

supplerende information omkring diskrepans mellem den præ- og postnatale diagnose. 

 

I et enkelt af studierne i reviewet har man fundet at ULS performer ligeså godt som MRI ved 

udredning af de fire fossa posterior malformationer < 24 uger. Der er i dette studie tale om 

føtalmedicinere med meget stor erfaring indenfor 3D-ULS vurdering af CNS (34). 

  

Arbejdsgruppen foreslår, at man prænatalt supplerer med MRI efter den neurosonografiske 

undersøgelse ved alle fire fossa posterior malformationer. MRI bør foretages så sent i forløbet 

som muligt indenfor abortgrænsen for at give de mest optimale betingelser for en så nøjagtig 

billeddiagnostik som muligt ved denne tidlige GA. Det er væsentligt at pointere, at det ikke er alle 

tilfælde af fossa posterior malformationer, der kan endeligt afklares inden uge 22+6. 

 

Udredning: Genetik                                 

Isolerede fossa posterior malformationer kan formentlig skyldes både genetiske og ikke-genetiske 

årsager. Af genetiske årsager er både kromosomafvigelser som aneuploidi og kopiantalsvariationer, 

CNV’er (copy number variations), beskrevet.  

Det systematiske review af F. D’antonio et al. (8) med 22 studier fra 2000-2014 inkluderede 531 

fostre med fossa posterior malformationer. Kun cases med fuld karyotype  præ-eller postnatalt 

indgik. Af disse havde 226 fostre ingen yderligere strukturelle anomalier ved skanningen og 

repræsenterer hermed det systematiske review. Data for de enkelte malformationer refereres 

nedenfor. 

Dandy-Walker malformation (DWM): 

Af kendte genetiske årsager til DWM findes både aneuploidi såsom trisomi 13, 18 og 9, 

mikrodeletioner samt monogene sygdomme (35). Af enkeltgener associeret med isoleret DWM 

kendes mindst tre (FOXC1, ZIC1, ZIC4). Mutationer i disse gener er formentlig kun ansvarlige for 

en lille andel af tilfældene af DWM. 
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Derudover indgår DWM i 51 syndromer med kendt gen eller locus (OMIM søgning, clinical 

synopsis, november 2016).   

Ud af 217 fostre i 11 studier i det systematiske review havde 60 fostre isoleret DWM. Af disse 

havde 9 fostre kromosomabnormitet svarende til 16,3% . Deletioner var de mest hyppige (7,6%) 

En del af disse fostre er dog kun undersøgt med kromosomanalyse og ikke CMA (8).  

Genetisk udredning ved DWM: Det anbefales, at der ved fund af DWM tilbydes invasiv diagnostik 

med CMA da denne analyse både kan detektere trisomier, som vil være det hyppigste fund, samt 

submikroskopiske kromosomafvigelser. Der vil derfor være et øget diagnostisk udbytte i forhold til 

standard kromosomanalyse (36). 

Mega cisterna magna (MCM): 

MCM som isoleret fund er ikke fundet at være associeret med aneuploidier (8). 

Ud af 144 fostre inkluderet i 10 studier i det systematiske review havde 76 fostre isoleret MCM.  

Ingen fostre testet prænatalt havde kromosomabnormitet (8).  

MCM er beskrevet kasuistisk ved flere forskellige kromsomafvigelser (37-40), men i disse tilfælde 

associeret med andre misdannelser.  MCM er i et enkelt tilfælde fundet hos et foster med spinal 

muskelatrofi (41).  

Blake’s pouch cyste (BPC): 

Ved isoleret BPC findes i det store review ét tilfælde af kromosomafvigelse (trisomi 21) blandt de 

45 fostre med isoleret BPC, der blev undersøgt (8). BPC kan være associeret med monogene 

syndromer indenfor DWM spektret. BPC er i ét tilfælde fundet hos et foster med spinal muskel-

atrofi (42). 

Vermis hypoplasi (VH): 

Ved isoleret VH findes i det systemiske review ét tilfælde af kromosomafvigelse blandt de 30 fostre 

med isoleret VH, der blev undersøgt (8). VH er beskrevet kasuistisk ved flere forskellige 

kromosomafvigelser (43-47),  men i disse tilfælde associeret med andre misdannelser. Derudover 

indgår VH i 59 syndromer med kendt gen eller locus (OMIM søgning, clinical synopsis, november 

2016). 

   

Genetisk udredning ved MCM, BPC og VH:  

Ved isoleret MCM, BPC og VH er der ikke evidens for at anbefale invasiv diagnostik med CMA 

eller øvrig genetisk udredning rutinemæssigt. 

Der er dog manglende viden på området: I det systematiske review af d´Antonio et al. omtales 

kromsomafvigelser ifm. fossa posterior malformation i 22 studier. I mindst 5 af de 22 studier forelå 

ikke karyotype på alle fostre, og der var i de fleste tilfælde udelukkende foretaget 

kromosomanalyse, ikke CMA (8).  Donnely et al. undersøgte udbyttet af array-CGH ift. 

kromosomanalyse i en gruppe af ca. 1000 fostre med ultrasonisk påviste abnormiteter. I gruppen af 

48 fostre med fossa posterior malformation med og uden ventrikulomegali fandtes 2 fostre med 

CNV påvist med array-CGH (36). Tilsvarende undersøgte Shaffer et al. udbyttet af CMA i en 

gruppe på over 2000 fostre med specifikke abnorme ULS fund. Ud af 326 fostre med CNS 

malformationer fandtes betydende kromosomafvigelse hos 23 (7,1%). Den højeste detektionsrate 

ved isoleret specifik anomali blev fundet ved cerebellar hypoplasi (16,7%) mens den samlede 

detektionsrate ved isoleret CNS malformation kun var 6,5% (48). 
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Man kan derfor ikke udelukke at detektionsraten af kromosomafvigelser (herunder 

submikroskopiske afvigelser) er større, hvis alle fostre systematisk undersøges med CMA. 

 

Outcome                                

 

Forekomsten af abnormt neurologisk outcome hos børn med prænatal diagnosticeret isoleret 

fossa posterior malformation? 

Ved gennemgang af litteraturen fandtes en systematisk oversigtsartikel af D’Antonio et al. fra 2016 

med overskriften: Systematic review and meta-analysis of isolated posterior fossa malformations on 

prenatal imaging (part 2): neurodevelopmental outcome (49).  

Artiklen gennemgår outcome ved 4 fossa posterior malformationer: Dandy –Walker malformation 

(DWM), mega cisterna magna (MCM), Blake´s pouch cyste (BPC) og vermis hypoplasi (VH). De 

fire malformationer defineres som foreslået af Tortori-Donati et al. (4). Det er den samme 

definition, som vi foreslår anvendt i denne guideline. 

Ved isoleret fossa posterior malformation forstås en fossa posterior malformation med normal 

karyotype og uden andre CNS malformationer eller malformationer udenfor CNS diagnosticeet 

præ- eller postnatalt. Ved forekomst af ventrikulomegali anses fossa posterior malformationen 

fortsat som isoleret, idet ventrikulomegali i de fleste tilfælde vil være en direkte følge af fossa 

posterior malformationen. 

Ved abnormt neurologisk outcome forstås en ikke alderssvarende neurologisk, motorisk, kognitiv 

eller sproglig udvikling. 

Kun studier publiceret efter år 2000 indgår i reviewet. Man fandt indledningsvis 1640 studier, men 

kun 16 studier omhandlende 158 børn mødte kriterierne for inklusion i reviewet. 

Nedenstående tabel 3 fra artiklen viser forekomsten af abnorm neurologisk udvikling for de 4 

undersøgte fossa posterior anomalier: DWM, MCM, BPC og VH. 

 

Tabel 3 fra D’Antonio et al. part 2, 2016 (49)  

Og nedenstående figur 2 fra artiklen viser andelen af børn med abnorm neurologisk udvikling i det 

enkelte studie samt den poolede andel at børn med abnorm neurologisk udvikling for de 4 

undersøgte fossa posterior anomalier: a: DWM, b: MCM, c: BPC og d: VH. 
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Figur 2 fra D’Antonio et al. (part 2) 2016 (49) 

DWM: Kun 5 studier inkluderende 13 børn indgår i reviewet. Forekomsten af abnorm neurologisk 

udvikling var 58.15%. Denne varierede fra 0% til 100% afhængigt af studie. De 2 studier af Ozkan 

(50) og Ecker (51), som fandt normal neurologisk udvikling, inkluderer hhv. to og et barn. Ozkan 

angiver ikke i hvilken alder de evaluerede børnene. Eckert evaluerede det eneste inkluderede barn 6 

uger gammelt, dvs før man ville forvente at se gang eller talevanskeligheder. 

68.0% af børnene med DWM udviklede ventrikulomegali enten prænatalt eller postnatalt. Af disse 

krævede 62.7% shuntbehandling pga øget intrakranielt tryk. 

MCM: 8 studier inkluderende 81 børn indgår i reviewet. Forekomsten af abnorm neurologisk 

udvikling var her 13.8% med en variation fra studie til studie på mellem 0% og 50%. 

Ventrikulomegali forekom hos 2.7% af børnene, men ingen havde brug for shuntbehandling. 

BPC: 5 studier inkluderende 46 børn indgår i reviewet. Man fandt ingen association mellem BPC 

og abnorm neurologisk udvikling. Man fandt ventrikulomegali hos 12.4%, men ingen af tilfældene 

krævede shuntbehandling. 

VH: Kun 4 studier inkluderende 18 børn indgik i reviewet. Der var en høj heterogenecitet mellem 

de 4 studier, hvorfor man kom frem til en ikke-signifikant forekomst af abnorm neurologisk 

udvikling på 30.7%. Bemærkelsesværdigt fandt det største studie af Tarui (33), som er et 
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prospektivt follow-up studie af 12 børn med postnatalt verificeret VH, at alle børn med isoleret VH 

havde normal neurologisk udvikling. 

I appendix 2 ses en gennemgang af samtlige studier i reviewet, herunder antallet af inkluderede 

børn, i hvilken alder og med hvilket værktøj de blev evalueret samt hvor mange % der udviste 

abnormt neurologisk udvikling og hvordan deres udvikling afveg fra det normale (49). 

Begrænsninger vedrørende neurologisk outcome: 

De ovenstående tal er på bagrund af meget få studier og få inkluderede børn og må derfor ses på 

med en vis skepsis. Af tabel 3 og figur 2 fra artiklen fremgår det dog, at der synes at være størst 

overensstemmelse mellem studierne vedrørende MCM og BPC, idet de har den laveste 

heterogenecitet og det mindste konfidensinterval. 

Konklusivt synes DWM og VH at have dårlig prognose, MCM at have en rimelig god prognose og 

endelig er der ikke fundet nogen association mellem BPC og abnorm neurologisk udvikling. 

 

Opfølgning: graviditet                              

Der er indikation for ULS opfølgning af fostre med fossa posterior malformation med regelmæssige 

intervaller. Hyppigheden af kontrol vil afhænge af den kliniske kontekst. Da der oftest udvikles 

hydrocefalus ved DWM er det relevant at kontrollere HO med 3-4 ugers interval gennem hele 

graviditeten. Begrænsninger i den tidlige diagnostik af fossa posterior malformationer gør det 

ligeledes relevant at evaluere eventuelle nytilkomne CNS forandringer, som kan have betydning for 

planlægning af fødsel og den postnatale opfølgning. 

Ved isoleret fossa posterior malformation med normalt HO kan fødslen foregå vaginalt med sectio 

på vanlige indikationer. 

 

Opfølgning: postnatal                              

Fostre med fossa posterior malformation bør fødes på obstetrisk afdeling med tilknyttet 

børneafdeling. Der er normalt ikke behov for, at der pædiater med til selve fødslen, men der skal 

være mulighed for at tilkalde børnelæge ved behov.  

Børn født med fossa posterior malformation bør undersøges af læge fra børneafdelingen indenfor de 

første levedøgn (på hverdag i dagtid) med stillingtagen til plan for opfølgning. Fostre med svær 

ventrikulomegali og tegn til hydrocefalus bør vurderes af en pædiater umiddelbart efter fødslen. 

ULS af cerebrum foretages indenfor den første leveuge, formentlig inden udskrivelse, dette mhp. 

mål af ventrikel index og HO som udgangspunkt samt at planlægge tidspunkt for første ambulante 

kontrol, hvis ULS bekræfter fossa posterior malformation. 

Hvis børneundersøgelse, HO og ULS af cerebrum er normal kan barnet følges op på vanlig vis hos 

sundhedsplejerske og egen læge.  

Der bør foretages opfølgende MRI postnatalt ved formodet isoleret DWM og VH. Ved BPC og 

MCM kan man overveje postnatal MRI, hvis der ikke er foretaget opfølgning prænatalt i 3. 

trimester (8). 
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Ved DWM skal der bestilles MRI af både cerebrum og columna totalis, da DWM kan være 

associeret med neuralrørsdefekter, som ikke har været mulige at diagnosticere prænatalt. Der bør 

ligeledes foretages ekkokardiografi for at udelukke hjerteabnormiteter.  

Afhængig af de billeddiagnostiske fund planlægges opfølgende kontrol (klinik, HO og ULS) og den 

efterfølgende kontrol planlægges herefter ud fra de kliniske fund. 

 

Implementering og monitorering 

Optimering af sonografers vurdering af fossa posterior, herunder måling af TCD og CM ved GS i 

20. uge. 

Fortsat undervisning af føtalmedicinere i den neurosonografiske undersøgelse herunder kursus i 3D-

ULS af CNS. 

 

Kodning                                   

DWM: DQ031C 

VH: Cerebellar hypoplasi DQ048C 

BPC: Fossa posterior cyster DQ048D 

MCM: Ingen separat kode 
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Appendiks                                      

 Appendiks 1: tabel 1 og tabel 3-6 fra Antonio et al. part 1, 2016 (8): 

 

 
 

 
 

Supplerende oplysninger om de 7 cases med formodet isoleret DWM prænatalt, som ikke kunne 

bekræftes ved postnatal MRI: 

2 normale 

1 BPC 

1 VH 

1 Joubert syndrom 

1 fossa posterior blødning 

1 DWM med kortikale forandringer 
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Supplerende oplysninger om de 4 cases med formodet isoleret MCM prænatalt, som ikke kunne 

bekræftes ved postnatal MRI: 

3 normale 

1 arachnoidea cyste 

 

 

 
Supplerende oplysninger om de 3 cases med formodet isoleret BPC prænatalt, som ikke kunne 

bekræftes ved postnatal MRI: 

1 normal 

1 arachnoidea cyste 

1 MCM 

 

 

 
Supplerende oplysninger om de 10 cases med formodet isoleret VH prænatalt, som ikke kunne 

bekræftes ved postnatal MRI: 

9 normale 

1 VH med kortikale forandringer 
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Appendiks 2: tabel 4 fra D´Antonio et al. part 2, 2016 (49) 

 

 
 

 

 
 

 


