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Resume af kliniske rekommandationer 
Ved fund af isoleret mild hydronefrose i 2. trimester i en population med lav risiko ved 
kombineret 1. trimester screening er der ikke indikation for amniocentese forudsat at fosteret er 
vurderet grundigt mht. en række markører.  
Styrke C  
 
Ved fund af isoleret moderat/ svær hydronefrose i 2. trimester en population med lav risiko ved 
kombineret 1 trimester screening er der indikation for amniocentese 
Styrke C  
 
Forkortelser 
AC = amniocentese 
CNV = copy number variations 
 
Indledning 
Fund af isoleret pyelektasi/ hydronefrose ved 2 trimester skanning i en population med lav risiko 
efter kombineret test fra 1 trimester skanning giver kliniske udfordringer ift. om der skal tilbydes 
invasiv undersøgelse for aneuploidi /CNV, og om et eventuelt tilbud skal afhænge af grad og 
lateralitet (uni- eller bilateral hydronefrose).  
 
Der er i praksis et overlap mellem betegnelserne pyelektasi og mild hydronefrose. Pyelektasi vil 
oftest anvendes om en dilation, som kunne være fysiologiske, men med sandsynlighed for spontan 
regression. Mild hydronefrose anvendes i nogen sammenhænge om forandringer, hvor der 
mistænkes en patologisk forklaring, f.eks. obstruktion. Betegnelserne bruges næppe helt 
konsekvent i Danmark. I nærværende guideline anvendes betegnelsen “hydronefrose” med 
graderinger, mild og moderat/ svær. “Pyelektasi” anvendes kun ved direkte beskrivelse af den 
underliggende litteratur hvis betegnelsen anvendes der.  
 
Den øvre grænse for det normale, og dermed definitionen af mild hydronefrose, varierer mellem 
de underliggende studier. I en oversigt fra Orchekowski & Berghella  fra 2013 var pyelektasi 
defineret som ≥3 mm,≥4 mm eller ≥5 mm i hhv. 2, 7 og 1 studier af de 10 inkluderede studier 
[1]. 
 
AP mål ≥ 10 mm ≤ GA 22 vil være så mange standard deviationer over normalområdet, at det 
for alle praktiske formål vil være udtryk for en patologisk dilatation, og dermed entydigt 
hydronefrose.  
 
I det følgende fokuseres på mål og definitioner ved 2 trimester skanningen. I nærværende 
guideline defineres mild hydronefrose som AP >= 5 mm og <10 mm af nyre pelvis i det aksiale 
plan ved skanning i GA 18-22 . Moderat/ svær hydronefrose defineres som AP ≥ 10 mm i GA 
18-22.   



 

 

 
FMF definerer hydronefrose 

● Mild (only renal pelvis): 4-7 mm in the 2nd trimester; 7-9 mm in the 3rd. 
● Moderate (pelvis and calyces): 8-10 mm in the 2nd trimester; 10-15 mm in the 3rd. 
● Severe (cortical thinning): >10 mm in the 2nd trimester; >15 mm in the 3rd. 

 
Hydronefrose ses hyppigere hos drengefostre med en kønsratio på ca. 2:1 for pyelektasi [2]. 
 
I forhold til risiko er det hensigtsmæssigt at opdele i risiko for hhv. trisomi 21 og andre 
kromosomafvigelser/ CNVer (se nedenfor).  
 
Definitioner 
Mild hydronefrose (pyelektasi): AP ≥ 5 mm og <10 mm af nyrepelvis i det aksiale plan ved 
skanning i GA 18-22.  
Moderat/ svær hydronefrose: AP ≥ 10 mm af nyrepelvis i det aksiale plan ved skanning i GA 18-
22.  
  
Afgrænsning af emnet 
Fund af isoleret hydronefrose ved 2 trimester skanning hos en population med lav risiko efter 
kombineret test fra 1 trimester skanning kan medføre kliniske udfordringer ift. om der skal 
tilbydes invasiv undersøgelse for aneuploidi /CNV, og om et tilbud evt. skal afhænge af grad og 
lateralitet (uni- eller bilateral hydronefrose).  
 
Litteratur søgningsmetode 
Litteratursøgning afsluttet dato: 13.1. 2020 
Databaser der er søgt i: PubMed 
Søgetermer:  
("Hydronephrosis"[Mesh] OR "Pyelectasis"[Mesh]) AND "DNA Copy Number 
Variations"[Mesh]  
(("Hydronephrosis"[Mesh]) OR “Pyelectasis"[Mesh]) AND "Trisomy"[Mesh] AND 
(“Hydronephrosis"[Mesh] OR “Pyelectasis” [Mesh]) AND "Down Syndrome"[Mesh]) 
Tidsperiode: Ingen begrænsning 
Sprogområde: Engelsk 
  
Evidensgradering 
Oxford 
  



 

 

Problemstilling 
Spørgsmål:  
Hvad er risikoen for kromosomafvigelser (inkl. CNV) ved ultrasonisk isoleret hydronefrose fundet 
ifm. sen gennemskanning i en population med normal 1. trimester skanning, inkl. kombineret test 
med lav risiko  
 
Med underspørgsmål: 
Afhænger en eventuel risiko af graden af hydronefrose?  
Afhænger en eventuel risiko af, om der er uni- eller bilateral hydronefrose?  
 
PICO 
Population: gravide kvinder i GA 18-22 + lav risiko ved 1. trimester screening + isoleret 
hydronefrose + evt. grad / lateralitet 
Intervention: tilbud om amniocentese m arrayCGH  
Control: ikke tilbud amniocentese m arrayCGH 
Outcome: falsk negativ 
 
Evidens 
Test performance af isoleret hydronefrose, som test for aneuploidi / CNV, afhænger i betydelig 
grad af den underliggende population, nedenfor illustreret for trisomi 21:  
 
Hydronefrose forekommer som anført hyppigere hos fostre med trisomi 21 sml. med 
baggrundspopulationen. Hvor stor forskel, der er i forekomsten, vil teoretisk afhænge af den 
gennemsnitlige fænotype i de to grupper, hhv. trisomi 21 fostre og baggrundspopulationen. En 
population af screen negative trisomi 21 fostre kunne teoretisk set have en mere normal fænotype 
i 2 trimester. Tilsvarende kunne en population af screen negative ikke-trisomi 21 fostre have en 
anderledes fænotype sml. med en ikke screenet population (f.eks. hvis andre tilstande, der er 
associeret med pyelektasi, er detekteret i 1 trimester med en øget risiko for afbrydelse). 
 
I en population af gravide, der er screen negative ved 1. trimester kombineret test, vil 
forekomsten af trisomi 21 være lav. Antager man, at baggrundsrisikoen er 1:300 og at sensitiviten 
ved den kombinerede test er 0,90, vil ca. 1:3000 være falsk negativ trisomi 21 graviditeter. 
Antager man, at forekomsten af hydronefrose er hhv. 2% og 20% ved normale og trisomi 21 
fostre (LR+ = 10) vil den positive prædiktive værdi af hydronefrose som markør være:  
 
PPV = (1/3001) x 0,2 / (((3000/3001) x 0,02) + (1/3001) x 0,2) = 0,0033 
 
Prævalens af trisomi 21 og LR+ er naturligvis afgørende. Ved samme LR+, men med en trisomi 
21 prævalens på 1:150 vil PPV være 0,06. Er prævalensen 1:10 vil PPV være 0,5.  
 



 

 

LR+ kan dog teoretisk også variere afhænge af populationen, bl.a. fordi fænotypen som anført 
blandt både trisomi 21 og ikke-trisomi 21 fostre kan være anderledes i en screen-negativ 
population. Hvis screen negative trisomi 21 fostre har en mere normal fænotype (og ikke-trisomi 
21 fostre uændret fænotype) vil PPV falde betydeligt.  
 
Test karakteristika kan bedres for den enkelte graviditet, hvis 1. trimester estimatet inkluderes 
(præ-test odds x LR), forudsat at LR+ estimatet er betydende forskelligt fra 1 (se nedenfor).  
 
Trisomi 21:  
I en metaanalyse fra 2013 ser Orzechowski og Berghella på risikoen for trisomi 21 ved isoleret 
pyelektasi [1]. Definitionen af pyelektasi var som anført hhv. ≥3 mm, ≥4 mm eller ≥5 mm i hhv. 
2, 7 og 1 studier af de 10 inkluderede studier [3-12], og dermed generelt mindre AP mål end sv.t. 
definitionen af mild hydronefrose i nærværende guideline. De finder overordnet en LR+ på 2.78 
(95% CI, 1.75–4.43) og en LR- på 0.99 (95% CI, 0.98–1.00). Hvis LR estimatet på 2,78 for 
trisomi 21 accepteres, vil det betyde, at man i det nuværende system skulle tilbyde AC ved 
hydronefrose og samtidig 1. trimester risiko estimater på ca.  >1:1000. 
 

 
 
Metanalysen viser en betydelig grad af heterogenicitet (I-squared lige under 50), hvilket bl.a. 
skyldes de meget forskellige populationer i studierne. Flere af studierne er baseret på højrisiko 
populationer, f.eks. amniocentese hos gravide med en triple test risiko > 1:150 (Smith-Bindman et 
al.) eller fra uspecificeret højrisiko population (Nyberg 2001), andre er screenede populationer.  
Der er ikke en entydig sammenhæng mellem LR estimat og risiko profil af den underliggende 
population.  

I en omfattende meta-analyse om bløde markører for trisomi 21 finder Agathokleous et al. en 
LR+ for mild hydronefrose på 7,6, men estimatet er ikke udelukkende baseret på studier med 



 

 

isoleret hydronefrose [6, 9-23]. For at estimere LR for isoleret hydronefrose multiplicerer de 
LR+ for hydronefrose med LR- for en lang række andre markører og finder et samlet estimat på 
LR+=1,08.  

 

Fremgangsmåden er formentligt den mest optimale til at estimere LR+ for isoleret hydronefrose, 
da den er baseret på LR fra en lang række studier. En ulempe er den begrænsede 
gennemsigtighed ift. betydningen af de enkelte studier og dermed den eksterne validitet. 
Anvendelse af estimatet fordrer, at de resterende markører er udelukket, herunder bl.a. ARSA, 
som ikke er del af rutine 2. trimester skanningen. Oplagt vil LR+ estimatet fra Agathokleous et al 
ikke ændre præ-test odds afgørende ift. indikation for AC i modsætning til estimatet fra 
Orzechowski og Berghella.  

Agathokleous et al er mere omfattende end Orzechowski og Berghella. Der er betydeligt overlap 
mellem meta-analyserne, forskellene primært betinget af målet med analyserne. Afgørende 
vurderer vi, som anført, at Agathokleous et al. bedre estimerer LR+ for isoleret mild hydronefrose.  

Andre kromosomafvigelser og CNV:  
Hydronefrose ses ved trisomi 18, men risikoestimaterne vil er langt mere usikre sml med trisomi 
21 pga. den lavere hyppighed.  
 
Der er beskrevet hydronefrose ved en række CNV, herunder 17q12 mikrodeletion, 22q11.2 
mikrodeletion, partiel trisomi [24] og 16q11.2 mikrodeletion, men sammenhængen vil af 
biologiske årsager forventes at være langt mindre tydelig end med trisomi 21 pga den forventede 
store grad af fænotypisk heterogenitet. 
Der er ingen prospektive studier vedrørende risiko for CNV ved isoleret hydronefrose.  
 
Grad af hydronefrose:  
Moderat/ svær hydronefrose forekommer med lav sandsynlighed som et fysiologisk fænomen og 
alene derfor vil test karakteristika for aneuploidi og CNV forventes at være anderledes end for 
mild hydronefrose.  
 
 



 

 

Lateralitet:  
Gruppen har ikke kunne finde sufficient evidens for en eventuel betydning af lateralitet for LR 
estimaterne.  
 
Køn:  
Køn ser ikke ud til at ændre risikoen, men data er begrænsede [2]. 
 
Ikke-isoleret hydronefrose: 
For både aneuploidi og CNV vil risikoen øges betydeligt, hvis der er andre misdannelser og/ eller 
markører tilstede, tydeligt illustreret i Agathokleous et al for trisomi 21 [25].  
 
Internationale guidelines  
FMF 
“Chromosomal defects: low risk in isolated forms.” 
 
ACOG 
“≥4 mm in anteroposterior diameter up to 20 weeks of gestation (LR 1.5-1.6): If isolated finding, 
aneuploidy screening should be offered if not performed previously.” 
 
NICE  
“The presence of an isolated soft marker, with the exception of increased nuchal fold, on the 
routine anomaly scan, should not be used to adjust the a priori risk for Down's syndrome (2008).”  
 
  



 

 

Resume af evidens                            
Ved fund af isoleret mild hydronefrose i en population med lav risiko ved kombineret 1. trimester screening er der 
ikke øget risiko for kromosomal ubalance forudsat at fostret er vurderet grundigt mht. en række markører.  
Evidensgrad 3b 
 
Ved fund af isoleret moderat/svær hydronefrose i en population med lav risiko ved kombineret 1. trimester screening 
kan man ikke udelukke en øget risiko for kromosomal ubalance/CNV 
Evidensgrad 4 
 
Kliniske rekommandationer                                                                                                   
Ved fund af isoleret mild hydronefrose i en population med lav risiko ved kombineret 1 trimester screening er der ikke 
indikation for amniocentese forudsat at fosteret er vurderet grundigt mht. en række markører.  
Styrke C  
 
Ved fund af isoleret moderat/ svær hydronefrose i en population med lav risiko ved kombineret 1 trimester screening 
er der indikation for amniocentese 
Styrke D 
 
Implementering 
Diskuteres i DFMS, implementering afhængig af lokale forhold 
  
Monitorering 
Føtodatabasen 
 
Kodning                                   
Procedurekoder: 
2. Trimester sen gennemskanning/screening:  UXUD86B 
1. Trimester/Tidlig 2. trimester misdannelsesdiagnostik: UXUD86X 
Misdannelsesdiagnostik efter ovenstående:   UXUD86BE 
 
Diagnosekoder: 
Unilateral hydronefrose:     DQ620A 
Bilateral hydronefrose:     DQ620B 
Medfødt dilatation af urimnleder:    DQ622  
 
Graviditet med øget risiko for genetisk afvigelse  DZ358N 
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