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Trends in prenatal diagnosis of non-specific 
multiple malformations disorders with 
reference to the own experience and research 
study on Smith-Lemli-Opitz syndrome
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rozwojowych z uwzględnieniem doświadczeń własnych i badania nad 
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 Abstract 

Aim of the study: Biochemical diagnosis of fetuses with multiple malformations – an attempt to determine the 

frequency of prenatal Smith-Lemli-Opitz syndrome. Discussion on trends in prenatal diagnosis of non-specific 

multiple malformations disorders.

Material and methods: A  total of 117 fetal samples were obtained. They were analyzed with gas 

chromatography/mass spectrometry (GC/MS) method to assess the concentration of 7-dehydrocholesterol 

(7DHC) and 8-dehydrocholesterol (8DHC) in amniotic fluid samples and(or) to establish 7-dehydroestriol/estriol 

and 8-dehydropregnanetriol/pregnanetriol ratios in maternal urine.

Results: In 4 cases Smith-Lemli-Opitz syndrome was confirmed.

Conclusions: Biochemical GC/MS sterol analyses of amniotic fluid or maternal urinary metabolites toward Smith-

Lemli-Opitz syndrome, as cheap tests, should be performed in all pregnancies with suggestive ultrasound features 

(holoprosencephaly and(or) atrioventricular canal and(or) genital anomalies), especially when nuchal translucency is 

increased >3mm, and after exclusion of chromosomal aberration in routine karyotyping or even arrayCGH.
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Introduction

DHCR7

 Streszczenie 

Cel pracy: Diagnostyka biochemiczna płodów z mnogimi wadami rozwojowymi – próba określenia prenatalnej 

częstości zespołu Smitha, Lemlego i  Opitza. Omówienie trendów w  diagnostyce prenatalnej niespecyficznych 

zespołów wad rozwojowych.

Mmateriał i  metody: Przeprowadzono 117 diagnostyk prenatalnych, obejmujących badania biochemiczne 

metodą GC/MS (chromatografia gazowa sprzężona ze spektrometrią mas) celem określenia: stężenia 7- 

i 8-dehydrocholesteolu w płynie owodniownym oraz wskaźników 7-dehydroestriol/estriol i 8-dehydropregnantriol/

pregnantriol w próbce moczu kobiet ciężarnych.

Wyniki: Potwierdzono 4 przypadki zespołu Smitha, Lemlego i Opiza. 

Wnioski: Diagnostyka biochemiczna metodą GC/MS celem oceny specyficznych steroli w płynie owodniowym lub 

metabolitów w moczu kobiety ciężarnej w kierunku zespołu Smitha, Lemlego i Opitza, jako badanie tanie, powinna 

być wykonana w każdym przypadku gdy na podstawie badania USG u płodów stwierdzono: holoprosencefalię 

i(lub) kanał przedsionkowo-komorowy i(lub) anomalie zewnętrznych narządów płciowych, zwłaszcza przy 

zwiększonej przezierności karkowej (>3 mm) i po wykluczeniu aberracji chromosomowych w klasycznym badaniu 

cytogenetycznym czy nawet metodą mikromacierzy (array CGH).

 Słowa kluczowe: / Lemlego i Opitza / diagnostyka prenatalna / 
     / GC/MS / aCGH / 
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Results
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