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Fosterdiagnostik

Revidering i denna version
Endast mindre sprakliga andringar.

Icke invasiv fosterdiagnostik

Med detta menas en skattning av risk for sjukdom hos foster utan att
provtagning av sjadlva graviditeten gors.

KUB ar kombinerat ultraljud och biokemi (blodprov). Detta gors mellan 11+0 och
13+6 graviditetsveckor och ar en sannolikhetsberadkning i forsta trimester.
e KUB erbjuds patienter 6ver 35 ar.
e KUB erbjuds patienter med sarskild stor oro fér kromosomskada.
e For patienter med fraga angaende en specifik genetisk sjukdom; tid
erbjuds pa SMVC for genetisk vagledning.

= KUB-risk berdknad till mindre d@n 1:200 har sa lag risk att ingen ytterligare
fosterdiagnostik erbjuds.
= KUB-risk berdknad till mer an 1:50 men mindre an 1:200 kan erbjudas

NIPT, se nedan.
= KUB-risk berdknad till mer an 1:50 erbjuds invasiv fosterdiagnostik.

NIPT — non invasive pregnancy test — ar ett blodprov hos gravid patient for att
berakna risk for trisomi hos det vantade barnet.

Fordelen med NIPT ar att provet ar ett blodprov hos gravid patient och det ger
salunda inte 6kad risk for missfall pa grund av provtagningen.

En nackdel med NIPT &r att positivt svar inte betyder att sjukdomstillstand &r
pavisat utan detta maste kompletteras med invasiv provtagning. En vidare
nackdel ar att provet inte alltid innehaller tillrackligt material for analys (cff-
DNA).

Ytterligare nackdel &r att NIPT har en hég kostnad.
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e NIPT kan erbjudas efter ultraljudsundersokning i forsta trimester och da i
forsta hand KUB (indikator for KUB, se ovan)

e KUB-risk berdaknad i intervallet 1:50 — 1:200 kan erbjudas NIPT

e Patienter som far normalt svar vid NIPT erbjuds inte ytterligare
diagnostik.

e Patienter med kand arftlig sjukdom i slakten eller tidigare pavisad trisomi
kan erbjudas chorionvillibiopsi eller amniocentes (behdver inte géra KUB
eller NIPT).

Se information fran Klinisk Genetik.

Invasiv fosterdiagnostik

Med detta menas provtagning av sjalva graviditeten; fostervatten eller
moderkaksvavnad. Man uppnar hér ett sdkert svar pa fragestallning om vissa
kromosomfel.

Vid enbart aldersrisk, eller stor risk enligt KUB, anvands nu rutinmassigt QF-PCR-
teknik (snabbanalys) vilket visar om det finns 2 kromosomer i kromosomparen
13, 18, 21 och kdnskromosomer.

Vid normalt provsvar skickas detta direkt till patienten fran avdelningen for
klinisk genetik.

Kénskromosomer ingar i analysen, énskas svar pa vilka konskromosomer (utover
"normalt”) kan SMVC kontaktas efter 18 graviditetsveckor.

Vid andra och sarskilda fragestallningar gors fullstandig karyotyp (alla
kromosompar) eller microarray (DNA-mangd i alla kromosomer). DNA-
sekvensanalys gors for att kartlagga ett specifikt fel (mutation), men dar antal
kromosomer stammer och DNA-mangden stammer.

Indikation att erbjuda invasiv fosterdiagnostik
e Patienter som fyllt 35 ar vid tidpunkten for senaste menstruation.
e Foraldrar som tidigare fatt barn med kromosomavvikelse.
e Foraldrar med tidigare pavisad kromosomférandring.
e Foraldrar som tidigare fatt barn med vissa allvarliga arftliga sjukdomar.
e Foraldrar med vissa allvarliga arftliga sjukdomar i slakten.
e Foraldrar som har ett vardkravande barn.
e Foraldrar med ovanligt stor oro for kromosomavvikelse efter sarskild
information.

Chorionvillibiopsi

Detta gors helst mellan graviditetsvecka 11 och 14. Chorionvilli maste ligga sa till
att provtagning kan goras utan att risk for amnionpunktion foéreligger.

Patienten vilar sedan 30 minuter pa avdelningen och rekommenderas vila
hemma resten av dagen.

Patienten bokas in for ultraljudsscreening vid graviditetslangd 16 - 20 veckor.
Risk for missfall finns och ar berdknat till knappt 1 %.
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Amniocentes

Detta gors fran graviditetsvecka 15+0.

Ultraljudsscreening gors samtidigt, alternativt bokas rutinultraljud (RUL) efter
3 —4 veckor.

Patienten vilar sedan 30 minuter pa avdelningen och rekommenderas vila
hemma resten av dagen.

Risk for missfall finns och ar berdknat till knappt 1 %.

Handlaggning MVC

Patienten informeras angaende fosterdiagnostik. Alla patienter har ratt till
information om fosterdiagnostik (vad som menas med fosterdiagnostik, skillnad
pa riskskattning och provtagning, icke invasiv och invasiv provtagning etc). Alla
patienter har inte ratt till invasiv fosterdiagnostik (se ovan).

e Remiss skrivs for genetisk vagledning till SMVC.

e Blodgruppering ska finnas.

Handlaggning SMVC

Genetisk vagledning ges av sarskilt utbildad barnmorska eller av lakare.

e Dokumentation gors i Obstetrix ultraljudsmodul (man daterar inte vid
detta tillfalle, bocka av dateringsfunktionen!)

e En kort notering att vagledning ar given och ultraljudsundersokning ar
gjord skrivs i Obstetrix journaltext.

e Patienten inplaneras for chorionvillibiopsi eller amniocentes.

e Chorionvillibiopsi och amniocentes dokumenteras i ultraljudsmallen,
hanvisning till detta i Obstetrix journaltext.

e Vid chorionvillibiopsi far patienten ny tid for ultraljudsscreening.

e Vid amniocentes kan ultraljudsscreening goras samtidigt, eller vid nytt
besok for rutinultraljud efter cirka 4 veckor. Dokumenteras i Obstetrix
ultraljudsjournal.

Referens

Svenskt Natverk for Information kring Fosterdiagnostik - SNIF
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