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NIPT-undersokning och fosterscreening
med ultraljud

Gravida erbjuds en frivillig och avgiftsfri NIPT-undersdkning (féor dem
som undersdkningen lampar sig for och som vill delta) samt en allman ult-
raljudsundersdkning for fosterscreening under tidig graviditet, som goérs av
en barnmorska p& HUS Fosterscreeningsenhet under graviditetsveckorna
1140-13+6 (malet ar veckorna 12+0-13+43). Dessutom erbjuds en ult-
raljudsundersdkning for utredning av strukturella avvikelser under gravidi-
tetsveckorna 19-21 eller efter graviditetsvecka 24+0 (malet &r veckorna
20+0-21+3). NIPT-screening erbjuds i stallet fér kombinerad screening.

Vad undersoks och varfor?

Cirka tre procent av nyfédda konstateras har ndgon strukturell avvikelse.
Strukturella avvikelser beror oftast pa kromosomavvikelser hos fostret, av
vilka de vanligaste ar avvikelser i antalet kromosomer. Med trisomi avses
en situation dar individen har tre exemplar i stéllet fér det normala tva av
nagon kromosom. Den vanligaste trisomin &r trisomi 21, det vill siga
Downs syndrom, som ar den vanligaste orsaken till en medfédd utvecklings-
stdérning. De mer sallsynta trisomierna 13 och 18 visar sig i allmanhet som
allvarliga medfédda strukturella avvikelser och leder ofta till déd redan i liv-
modern eller kort efter fédseln.

NIPT (non-invasive prenatal testing, icke-invasiv fosterscreening) ar en me-
tod for att screena foér kromosomavvikelser hos fostret mer exakt an med
kombinerad screening. Screeningen gors genom att undersdka cellfritt DNA
(cffDNA, cell-free fetal DNA) fran moderkakan i ett blodprov frén den gra-
vida personen. De tester som for narvarande anvands bedémer oftast anta-
let kromosomer 21, 18 och 13. Undersékningen omfattar inte uppgifter om
andra arftliga sjukdomar eller kén. Trots att NIPT ar en exakt screeningme-
tod sakerstallas ett avvikande resultat ytterligare genom en invasiv foster-
undersékning (fostervattenprov) om den gravida sa dnskar innan hen fattar
beslut om huruvida graviditeten ska fortsatta.

NIPT-screeningens lamplighet kartlaggs pa rddgivningen och fosterscree-
ningsenheten. Vissa faktorer paverkar NIPT-undersékningens tillférlitlighet.
Sadana faktorer ar:
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Halsovardaren kartldgger pa rad-Barnmorskan kartlagger pa foster-
givningen screeningsenheten

e cancersjukdom hos den gra- e avvikande ultraljudsfynd (struk-
vida (behandlingen eller efter- turell avvikelse eller bred nack-
kontrollen pagar), tidigare or- svullnad éver 3,5 mm) -> re-
gantransplantation eller kro- miss till fosterscreeningsen-
mosomavvikelse i kromosom heten, andra undersékningsme-
13, 18 eller 21 hos den gra- toder ar eventuellt primara
vida (NIPT ar inte lamplig) e vanishing twin-situation (gravi-

e kand férhdjd risk for att fost- diteten har boérjat som tvilling-
ret har en arftlig sjukdom eller graviditet, men ett av fostren
kromosomavvikelse eller har avlidit i bérjan av gravidite-
strukturell avvikelse hos ett ten) -> NIPT ar inte lamplig

foster vid en tidigare gravidi-
tet (fosterscreeningsenheten
konsulteras om huruvida
andra undersékningsmetoder
ar primara)

separata moderkakor vid tvillinggravi-
ditet (NIPT kan anvandas men resul-
tatet ar inte lika tillforlitligt och det
kan vara svarare att tolka ett avvi-
kande resultat om det &r fraga om
icke-identiska tvillingar)

Om NIPT-provet lampar sig for dig ger du ett blodprov efter den forsta ult-
raljudsundersdkningen for fosterscreening. Provet undersoks for risken for
tre vanliga kromosomavvikelser (trisomi 21, 13 och 18) hos fostret med
metoden Vanadis NIPT.

NIPT-provet tas i HUS laboratorium (alla HUS laboratorier) forst efter den
forsta ultraljudsundersdkningen foér fosterscreening. Det rekommenderas att
provet ges sa snart som méjligt efter det férsta screeningsultraljudet, sen-
ast inom fyra veckor efter det.

Om NIPT-provet |&mpar sig fér dig ska du ocksa ge de 6vriga blodproven
som behdvs i bérjan av graviditeten (alla HUS laboratorier) genast efter det
forsta radgivningsbesoket.

Om NIPT-undersékningen inte lampar sig for dig erbjuder rddgivningen dig
en kombinerad screening, varvid du ger ett blodprov vid ett HUSLAB-prov-
tagningsstalle (alla HUS laboratorier) fore den forsta ultraljudsundersok-
ningen for fosterscreening under graviditetsvecka 10+0-10+6. Samtidigt
tas ocksa de &vriga blodproven som behdvs i bérjan av graviditeten.



Léansi-Uudenmaan hyvinvointialue
Vdastra Nylands vdlfédrdsomrdde

Undersokningens resultat

Normala resultat av NIPT-undersdkningen (eller alternativt den kombine-
rade screeningen) meddelas per brev inom cirka en manad. Om NIPT-
undersdkningens (eller alternativt den kombinerade screeningens) resultat
ar avvikande kontaktar Kvinnoklinikens enhet for fosterundersékningar dig
direkt for att komma 6verens om eventuella fortsatta undersékningar.

1. Ultraljudsundersdokning under tidig
graviditet och/eller screeningen av
kromosomavvikelser

En specialutbildad barnmorska gor ultraljudsundersékningen under tidig
graviditet under graviditetsveckorna 11+0-13+6 (malet &r veckorna 12+0-
1343) antingen genom slidan eller ovanpa bukvaggen. Genom undersok-
ningen utreder man antalet foster och kan bedéma hur langt gangen gravi-
diteten &r mer exakt &n enbart pa basis av tidpunkten fér den sista men-
struationen. Dessutom kan man i samband med undersékningen mata fost-
rets nacksvullnad och undersdka fostrets allmanna uppbyggnad. Bred nack-
svullnad kan vara ett tecken pa forhojd risk for kromosomavvikelse eller
strukturell avvikelse. Vid ultraljudsundersdkningen under tidig graviditet
kan man redan ocksa se stora och allvarliga strukturella avvikelser. Om
fostret konstateras ha bred nacksvullnad eller en strukturell avvikelse far du
information om det. Dessutom ordnas fortsatta undersékningar vid behov.

2. Strukturell undersokning

En specialutbildad barnmorska gor den strukturella ultraljudsundersok-
ningen under graviditetsveckorna 19-21 (malet &r veckorna 20+0-21+3)
ovanpa bukvéggen. Vid denna undersékning kan man upptécka cirka tre
fjardedelar av alla betydande strukturella avvikelser hos fostret. Den gra-
vida hanvisas till fortsatta undersdékningar om man misstanker en avvikelse
utifrén ultraljudsundersékningen. Den strukturella ultraljudsundersékningen
kan ocksa géras senare under graviditetsveckorna 24-26, men da &r det
inte langre mojligt att avbryta graviditeten aven om fostret konstateras ha
en grav strukturell avvikelse.



