Oversiktlig information om

Tidig fosterdiagnostik

Svenska

Tidig fosterdiagnostik

Det &r viktigt att betona att all fosterdiagnostik ar frivillig. Det &r alltid du som
ar gravid som bestammer om du vill géra en undersdkning eller inte.

Med tidig fosterdiagnostik menas undersékningar fore 22 fullbordade
graviditetsveckor, men de flesta undersokningar utfors betydligt tidigare &n sa.

Om du genomgar fosterdiagnostik kan resultatet av undersokningarna visa pa
en risk for att fostret har en kromosomavvikelse och/eller annan missbildning.
Du kommer i sa fall att bli tillfragad om du vill ga igenom ytterligare
undersokningar. Du kommer att fa information om medicinska och sociala
konsekvenser av avvikelsen och om vard som kan erbjudas. Du far da ta
stéllning till om du vill fortsétta eller avbryta graviditeten. Om du &r tveksam
till detta bor du fundera 6ver om du verkligen vill genomga fosterdiagnostik.
Tank pa att dven tidiga ultraljudet som erbjuds i graviditetsvecka 1213 och
rutinultraljudet i graviditetsvecka 18-20 &r fosterdiagnostik.

Det ar ocksa viktigt att komma ihag att vissa tillstand inte gar att upptacka med
fosterdiagnostik. Aven om allt ser helt normalt ut vid undersékningen kvarstar
det en liten risk att det 4nda kan finnas avvikelser som kan paverka fostrets
halsa.

Om du har anlag for kromosomavvikelser eller &rftlig sjukdom bér du
informera din barnmorska/lakare om detta.

Den offentliga varden erbjuder fosterdiagnostik kostnadsfritt till alla gravida
utifran en medicinsk bedémning.

Gor du fosterdiagnostik hos en privat vardgivare kan detta betyda att samma
undersokning inte erbjuds inom den offentliga varden. Fraga din barnmorska
om detta galler dig.

TUL (tidigt ultraljud)

Tidigt ultraljud erbjuds kostnadsfritt till alla gravida i Vastra Gétaland.
Ultraljudet gors via magen och syftet &r att faststalla graviditetslangd, upptécka
graviditeter med fler &n ett foster och upptécka allvarliga missbildningar.
Optimalt sker undersékningen mellan graviditetsvecka 12+4 — 13+6, men den
kan bokas upp till vecka 15+0. Det gar inte att upptdcka kromosomavvikelser
vid TUL.



KUB

Vid KUB (kombinerad ultraljuds- och biokemisk undersokning) berédknas
sannolikheten for kromosomavvikelser med en extra kromosom (trisomier).
KUB kan berékna sannolikheten for trisomi 21 (Downs syndrom) och ett par
andra, mer sallsynta men allvarligare avvikelser (trisomi 13 och 18).

Det dr viktigt att veta att KUB inte &r ett satt att sdkert konstatera en trisomi,
utan ett verktyg for att bedéma sannolikheten for trisomi.

| Vastra Gotalandsregionen erbjuds KUB kostnadsfritt till alla gravida som
fyllt 35 ar vid tidpunkten for den sista menstruationen. Undantag: vid IVF
med &gg- eller embryodonation, da donatorerna alltid ar yngre an 35 ar, samt
vid IVF med egna frysta d4gg som uthamtats fore 35 ars alder.

| graviditetsvecka 9+0-13+6 tas ett blodprov pa den gravida for att mata
halterna av tva blodproteiner. En ultraljudsundersokning pa magen gors i
graviditetsvecka 11+3-13+6, dar bredden av en vatskefylld spalt i fostrets
nacke mats (nackuppklarning, NUPP). Resultaten av dessa undersékningar
vags samman med den gravidas alder for att rakna ut sannolikheten for att
fostret har en trisomi. Allra bast ar det om blodprovet tas runt vecka 10+0 och
ultraljudsundersokningen planeras vecka 12+4 — 13+6, eftersom man da aven
kan utféra en TUL av god kvalité med datering.

Det gar att gora KUB om det finns fler &n ett foster. Da kan det ibland vara
svarare att ta stallning till resultaten, varfor sarskild radgivning kan vara
lamplig.

Om KUB pavisar forhojd sannolikhet for trisomi erbjuds fler undersokningar.

NIPT (non-invasive prenatal test)

NIPT ar en metod dar man genom ett blodprov pa den gravida kan undersoka
fostrets DNA. NIPT &r liksom KUB ett test som anger sannolikhet for
kromosomavvikelse, men med hdgre grad av traffsdkerhet. Precis som vid
KUB varderas sannolikheten for trisomi 13, 18 och 21.

NIPT kan utforas fran graviditetsvecka 10 och framat.

NIPT erbjuds som undersokning till gravida:
e dar KUB-undersokning pavisat mattligt forhojd sannolikhet for trisomi
(1:51-1:200)

o dar fostervatten/moderkaksprov av olika skél ar olampligt (t ex hepatit,
HIV, blodningsbenagenhet)

NIPT kan inte utféras om den gravida

e bar pa mer an ett foster

e sjélv har en kromosomfdrandring

e under de senaste 3 manaderna fatt

o transplantation (dven stamcellstransplantation)
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Fostervattenprov / moderkaksprov

Provet tas via magen in i livmodern. Genom en tunn nal tas ett prov pa
antingen moderkakan eller cellerna i fostervattnet.

Fostervatten- eller moderkaksprov analyseras oftast med en metod som innebar
svar inom en vecka for kromosomavvikelserna trisomi 13, 18 och 21 (QF-
PCR).

o Fostervattenprov kan goras tidigast i graviditetsvecka 15+0.
o Moderkaksprov kan goras tidigast i graviditetsvecka 11+0.
e Provtagningen innebér en riskokning for missfall pa <0,5%.

Provet erbjuds om:

e  KUB-understkning pavisar sannolikhet hogre an 1:50, nackuppklarningen
mater >3,5mm, eller om NIPT pavisar hdg sannolikhet for trisomi 13, 18
eller 21

ultraljudsundersékning inger misstanke om missbildning

tidigare barn eller graviditet med kromosomavvikelse

anlag for arftlig sjukdom finns hos den gravida eller i slékten

i undantagsfall vid fyllda 35 ar och énskan om att avsta KUB, samt
onskemal om fosterdiagnostik avseende kromosomavvikelse



Rutinultraljud

Rutinultraljud erbjuds kostnadsfritt till alla gravida i Véastra Gotaland. Denna
undersokning bor ske mellan vecka 18-20, och gors for att:

e avgora graviditetslangden och berdkna datum for forlossning (om detta
redan skett vid tidigt ultraljud (TUL) gors ingen ny berakning).

e se hur manga foster som finns i livmodern (om TUL inte utforts)
undersoka fostret for att upptécka allvarligare missbildningar

e beddma moderkakans lage

En del missbildningar &r latta att se med ultraljud, och upptacks sa gott som
alltid (t ex storre ryggmargsbrack). Andra missbildningar &r svarare att
upptécka (t ex vissa hjartfel). Alla avvikelser gar inte att upptacka med
ultraljud. Det férekommer i sallsynta fall att man felaktigt uppfattar att ett
friskt foster har en misshildning. Det finns dven férandringar vars betydelse ar
svara att beddma och ovissheten kan da kannas besvarlig for foraldrarna.

Om den gravida 6nskar veta fostrets kon meddelas barnmorskan vid under-
sokningen. Om konet framgar med rimlig sakerhet informerar barnmorskan om
det.

Vad hander sedan — efter undersékningarna?

| de allra flesta fall ser allting bra ut vid undersokningarna och barnet fods helt
friskt. Om undersokningarna pekar pa att nagot avviker fran det forvantade
gors alltid ytterligare beddmning av lékare. Det kan bli aktuellt med
kompletterande undersékningar och kanske tillfragas du om du vill genomga
fostervattenprov eller moderkaksprov. Om det visar sig att ditt foster har en
kromosomavvikelse och/eller annan misshildning, kommer du att fa
omfattande information och méjlighet att diskutera vad detta kan innebéra.
Ingen utomstaende har ratt att 1agga sig i eller forsoka paverka den gravidas
beslut. Ibland kan det dock vara bra att tala med fler kunniga personer, t ex
genetisk vagledare, barnlékare, psykolog eller kurator, for att komma fram till
beslutet som blir bést for dig. Det kan ocksa vara vardefullt att anvanda sig av
webblénkarna nedan for att l&ra sig mer om vad det innebdr att vara foréalder till
barn med ett funktionshinder.

Om du vill veta mer om fosterdiagnostik:
e Tadel av informationen som ditt hemsjukhus tillhandahaller pa sin hemsida.

Lanktips:

http://www.1177 .se/Fakta-och-rad/Undersokningar/Fosterdiagnostik/
http://www.svenskadownforeningen.se

http://www.nnkkf.n.nu (SNIF)

http://www.agrenska.se

http://www.gensvar.se
https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/funktionshinder/
https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/
http://www.fub.se (Férening for utvecklingsstérda barn, ungdom och vuxna)
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