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NIPT-tutkimus ja
sikioseulontaultraaanitutkimukset

Odottajille tarjotaan vapaaehtoinen ja maksuton NIPT- tutkimus (tutki-
mukseen soveltuville ja halukkaille) sekd HUSIin Sikidseulontayksikdssa kati-
I6n tekema varhaisraskauden yleinen sikiéseulontaultraaanitutkimus ras-
kausviikoilla 11+0—-13+6 (pyritaan tekemaan raskausviikoilla 12+0-13+3)
ja rakennepoikkeavuuksia selvittava ultradanitutkimus raskausviikoilla 19-
21 tai raskausviikon 24+0 jalkeen (pyritaan tekemaan raskausviikoilla
20+0-21+3). NIPT-seulontaa tarjotaan yhdistelmaseulan sijaan.

Mita tutkitaan ja miksi

Noin kolmella prosentilla vastasyntyneista todetaan jokin rakennepoik-
keavuus. Tavallisimpia rakennepoikkeavuuksien taustalla vaikuttavia teki-
joita ovat sikién kromosomipoikkeavuudet, joista yleisimpia ovat kromo-
somien lukumaaran poikkeavuudet. Trisomialla tarkoitetaan tilannetta,
jossa yksildlla on kolme kappaletta samaa kromosomia normaalin kahden
sijaan. Yleisin trisomia on 21-trisomia eli Downin oireyhtyma, joka on yleisin
synnynnaisen kehitysvammaisuuden syy. Harvinaisemmat 13- ja 18-triso-
miat ilmenevat yleensa vaikeina synnynnaisina rakennepoikkeavuuksina ja
johtavat usein menehtymiseen jo kohdussa tai pian syntyman jalkeen.

NIPT (non-invasive prenatal testing, kajoamaton sikidaikainen seulontatesti)
on menetelma, jossa sikion kromosomipoikkeavuuksia voidaan seuloa yh-
distelmaseulontaa tarkemmin didin verindaytteesta tutkimalla istukkaperaista
soluvapaata DNA:ta (cffDNA, cell-free fetal DNA). Nykyaan kaytdssa olevilla
testeilla arvioidaan yleisimmin kromosomien 21, 18 ja 13 lukumaaraa. Tut-
kimus ei kata tietoa muista perinndllisista sairauksista tai sukupuo-

lesta. Vaikka NIPT on luonteeltaan tarkka seulontamenetelma, poikkeava
tulos varmistetaan invasiivisellad sikiotutkimuksella (lapsivesinayte) odotta-
jan niin halutessa, ennen kuin raskauden jatkamiseen liittyvia paatdksia
tehdaan.

NIPT-tutkimuksen soveltuvuutta kartoitetaan neuvolassa ja sikiéseulontayk-
sikdssa. Tietyt tekijat vaikuttavat NIPT-tutkimuksen luotettavuuteen. Tallai-
sia tekijoita ovat:
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Neuvolassa terveydenhoitaja kar-Sikioseulontayksikossa katilo kar-
toittaa toittaa

e odottajan oma sy6pasai- e Poikkeava ultraaaniléydos (ra-
raus (hoidossa tai jalkiseuranta kenteellinen poikkeavuus tai
jatkuu), aiemmin tehty elin- korostunut niskaturvotus yli
siirto tai odottajan oma kromo- 3.5 mm) -> lahete Sikiétutki-
somipoikkeavuus kromo- musyksikkédén, muut tutkimus-
somissa 13, 18 tai 21 (NIPT ei menetelmat mahdollisesti ensi-
sovellu) sijaisia

e Tiedossa oleva kohonnut riski e vanishing twin -tilanne (ras-
sikién perinndlliselle sairau- kaus on alkanut kaksosraskau-
delle tai kromosomipoik- tena, mutta toinen sikié on me-
keavuudelle tai sikién rakenne- nehtynyt alkuraskaudessa) ->
poikkeavuus aiemmassa ras- NIPT ei sovellu

kaudessa (konsultoidaan Si-
kidtutkimusyksikkda siita, olisi-
vatko muut tutkimusmenetel-
mat ensisijaisia)

Kaksosraskauksissa istukoiden erilli-
syys (NIPT soveltuu kaytettavaksi
mutta epaidenttisten kaksosten koh-
dalla tulos ei ole aivan yhta luotettava
ja poikkeavan tuloksen tulkinta voi
olla haasteellisempaa)

Jos NIPT-nayte soveltuu sinulle, kayt verindytteessa ensimmaisen sikidéseu-
lontaultradanitutkimuksen jalkeen. Naytteesta tutkitaan sikion riskia kol-
melle yleiselle kromosomipoikkeavuudelle (21-, 13- ja 18-trisomiat) Vanadis
NIPT -menetelmalla.

NIPT-nayte otetaan HUSIn laboratoriossa (kaikki HUS laboratoriot) vasta
ensimmaisen seulontaultradganen jalkeen. Naytteessa suositellaan kaymaan
mahdollisimman pian ensimmaisen sikidseulontaultradganen jalkeen, viimeis-
taan neljan viikon sisalla tutkimuksesta.

Jos NIPT-tutkimus soveltuu, kay lisaksi alkuraskauden muissa verinayt-
teissa (kaikki HUS laboratoriot) heti neuvolan ensikaynnin jalkeen.

Jos NIPT-tutkimus ei sovellu sinulle, tarjotaan neuvolasta yhdistelmaseulaa,
jolloin kayt HUSLAB-naytteenottopisteessa (kaikki HUS laboratoriot) veri-
naytteessa ennen ensimmaista sikiéseulontaultradaanitutkimusta raskausvii-
kolla 10+0-10+6, samalla otetaan muut alkuraskauden verinadytteet.
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Tutkimuksen tulokset

NIPT-tutkimuksen (tai vaihtoehtoisesti yhdistelmaseulan) normaali tulos il-
moitetaan kirjeitse noin kuukaudessa. Mikali NIPT-tutkimuksen (tai vaihto-
ehtoisesti yhdistelmdaseulan) tulos on poikkeava, sinuun otetaan yhteytta
suoraan Naistenklinikan Sikiotutkimusyksikéstd mahdollisia jatkotutkimuk-
sia varten.

1. Varhaisraskauden ultradanitutkimus ja/tai
kromosomihairioiden seulonta

Varhaisraskauden ultradanitutkimuksen tekee erityiskoulutettu katil6é ras-
kausviikolla 11+0-13+6 (pyritdan tekemaan raskausviikoilla 12+0-

13+3) joko emattimen kautta tai vatsanpeitteiden paalta. Tutkimuksella
selvitetaan sikididen lukumaara ja voidaan arvioida raskauden kesto tar-
kemmin kuin pelkastaan viimeisten kuukautisten ajankohdan perusteella.
Lisaksi tutkimuksessa voidaan mitata niskaturvotus ja tutkia sikién raken-
teet paapiirteittain. Lisadntynyt niskaturvotus voi merkita suurentunutta
kromosomipoikkeavuuden tai rakennepoikkeavuuden riskia. Varhaisraskau-
den ultradanitutkimuksessa voidaan ndhda myds jo suuret ja vaikeat raken-
nepoikkeavuudet. Jos sikidlla todetaan korostunut niskaturvotus tai raken-
nepoikkeavuus, saatte asiaan liittyvaa tietoa ja tarvittaessa jarjestetaan jat-
kotutkimukset.

2. Rakennetutkimus

Rakenneultradanitutkimuksen tekee erityiskoulutettu katildé raskausviikolla
19-21 (pyritaan tekemaan raskausviikoilla 20+0-21+3) vatsanpeitteiden
paalta. Tassa tutkimuksessa voidaan todeta noin kolme neljasosaa sikién
merkittavista rakennepoikkeavuuksista. Jos ultradanitutkimuksessa epail-
laan poikkeavuutta, odottaja ohjataan jatkotutkimuksiin. Rakennetutkimus
on mahdollista tehdd mydéhemminkin, raskausviikoilla 24-26, mutta sil-
loin raskauden keskeyttaminen ei ole enda mahdollista, vaikka siki6lla to-
dettaisiinkin vaikea rakennepoikkeavuus.



