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Fosterdiagnostik

De allra flesta barn fods friska men hos cirka 2 procent av alla nyfodda barn finns nagon form
av medfodd avvikelse. Fosterdiagnostik innebar att man med olika undersokningar kan
beddma hur fostret utvecklas och om det har vissa sjukdomar eller missbildningar. Region
Uppsala erbjuder alla blivande foréldrar information om fosterdiagnostik hos barnmorska
eller hos lakare. Ultraljud som till exempel TUL, KUB och rutinultraljud &r fosterdiagnostik.
Alla undersokningar som erbjuds ar frivilliga - alla har ratt att avsta.

Alla gravida erbjuds ett ultraljud i forsta trimestern och ett i andra trimestern. Forsta
trimesterultraljudet kan om man vill kombineras med en sannolikhetsheddmning av
kromosomavvikelser. Da gér man samma ultraljudsundersékning men man tar da ocksa
blodprover, det kallas ofta kombinerat ultraljud och biokemiskt prov (KUB). Pa din
barnmorskemottagning far du information for att kunna ta stéllning till vilka undersokningar
som du vill gora.

Om det finns behov eller om undersokningar visar nagot avvikande kan man fa erbjudande om
ytterligare ultraljudsundersokningar eller provtagningar

Forsta trimesterultraljud graviditetsvecka 11 - 13 (TUL)

Syftet med ultraljudsundersokningen i forsta trimestern ar att bedoma hur langt graviditeten
har gatt, hur manga foster det finns och att tidigt kunna se allvarliga fosteravvikelser.
Bedomning av hur langt graviditeten har gatt och berakning av forvantat forlossningsdatum
gors sakrare i dessa veckor jamfort med det senare ultraljudet. Vid IVF-graviditeter berdknas
graviditetslangden utifran insattning av embryo.

Ett tidigt ultraljud har fordelar vid graviditeter med fler an ett foster for att bedéma om det
finns en gemensam moderkaka eller inte. Det har betydelse for hur man sen rekommenderar
att man foljer graviditeten. Ultraljudsundersokningen av fostret i forsta trimestern gors
systematiskt utifran en checklista och kan upptécka vissa allvarliga fostermissbildningar men
kan inte ersatta rutinultraljudet i graviditetsvecka 18-20.

Forutom den strukturerade ultraljudsundersokningen vid TUL kan man i samma
graviditetsveckor ocksa berdkna sannolikhet for vissa kromosomavvikelser. Man kombinerar
da resultat av en ultraljudsmatning av fostrets nackuppklarning (NUPP) och blodprovstagning
av den gravida. Utifran detta kan man berakna sannolikheten att fostret har en av de
vanligaste kromosomavvikelserna som 6kar i forekomst med kvinnans alder, trisomi 13, 18
och 21 (Downs syndrom).

Nackuppklarningen ar en vatskespalt under huden som finns hos alla foster i tidig graviditet
men som sen forsvinner. Blodprovet som tas pa den gravida kvinnan analyseras for tva olika
amnen; beta-hCG och PAPP-A som bada finns normalt hos gravida kvinnor. Férandringar i
nivaerna av dessa amnen ar kopplade till sannolikheten for att fostret har en
kromosomavvikelse. Blodprovet tas tidigast efter 9 hela graviditetsveckor och inte senare &n
13 fulla graviditetsveckor. Efter blodprovstagning och ultraljudsundersékning réknas en
sannolikhetssiffra fram. Om sannolikheten &ar 1 av 200 eller mer (ex 1/150, 1/20) erbjuds man
att om man vill gora vidare utredning for att avgdra om det finns en kromosomavvikelse eller
inte. Om man véljer KUB for sannolikhetsberakning och far besked om en Iag sannolikhet,
erbjuds inte sadan utredning.



Om man innan forsta trimesterultraljudet genomgatt NIPT med ett normalt resultat finns
ingen anledning att gora sannolikhetsberakning for kromosomavvikelse eftersom NIPT ger ett
sékrare svar. Det finns fortfarande ett varde av att géra TUL.

Ocksa vid TUL utan riskbeddmning kan man ibland upptécka tecken som kan innebéra
forhojd sannolikhet for kromosomavvikelse. | sddana fall kommer man att erbjudas
information om mojlighet till ytterligare utredning.

Ultraljudsundersdkning i graviditetsvecka 18 - 20

Undersokningen utfors runt graviditetsvecka 18—20 i syfte att faststélla graviditetslangd, antal
foster, undersoka moderkakans lage samt upptéacka fostermissbildningar eller tecken pa
kromosomavvikelser. Vid graviditetsvecka 18—20 ar fostret storre och mer utvecklat och vissa
avvikelser som inte kunde ses tidigare, kan ses nu. FOr vidare information, se separat
informationsbroschyr om rutinultraljud eller Kvinnosjukvardens hemsida.

NIPT

NIPT (Non Invasive Prenatal Test) analyserar foster-DNA i mammans blod och kan visa om
fostret har 6kad sannolikhet for kromosomavvikelse; trisomi 13 (Pataus syndrom), trisomi 18
(Edwards syndrom) och trisomi 21 (Downs syndrom). Vid NIPT tar vardpersonalen ett
blodprov i armen pa dig som ar gravid. Testet ger ingen 6kad risk for missfall. NIPT ar
mycket sakert om det visar att fostret inte har en avvikelse. Det behdver kompletteras med
fostervatten- eller moderkaksprov om det visar pa en avvikelse da risken for falskt positivt
svar ibland ar relativt stor. | Uppsala l&n erbjuds endast NIPT om KUB undersékningen visar
att sannolikheten for kromosomavvikelse ar mer an 1/200. Provet ger inte alltid ett svar och
kan da behova kompletteras med ett moderkaks- eller fostervattenprov. NIPT anvands inte for
andra typer andra typer av kromosomavvikelser da tillforlitligheten for dessa inte &r
tillrackligt hog.

Moderkaksprov

Moderkaksprov kan tas efter 11 hela graviditetsveckor. En tunn nal fors under ledning av
ultraljud via bukvéggen till livmodern och moderkakan. En liten méangd moderkaksvavnad
sugs ut. Ingen beddvning behdvs och provet tar mindre an en minut. Analysen sker pa samma
séatt som for fostervattenprov. Provtagningen okar risken for missfall med cirka 0,1-0,5 %.
Rekommendationerna efter provtagning ar desamma som efter fostervattenprov.

Fostervattenprov

Fostervattenprov utfors efter 15 hela graviditetsveckor. En tunn nal fors under ledning av
ultraljud in via bukvéggen till livmodern och fostersacken. En liten mangd fostervatten sugs
ut. Provet tar mindre dn en minut och ingen bedévning behdvs. Efter provtagningen bor
kvinnan ta det lugnt resten av dagen. Provet medfér ibland en dvergaende mensliknande vark
som kan lindras med varktabletter (paracetamol). Mindre blédning eller lackage av
fostervatten kan intraffa men upphor vanligen av sig sjalvt. Provtagningen 6kar risken for
missfall med cirka 0,1-0,5 %. De celler som finns i fostervattnet undersoks och avvikelser for
kromosom 13, 18 och 21 (Downs syndrom) kan faststéllas.



Praktisk information

e Vid sen ankomst eller om du har barn med dig, kan tiden komma att ombokas.

e Om undersokaren ser kon har man som patient ratt att fa veta kénet. Besked ges i
sadana fall direkt till patienten, aldrig pa lappar eller via anhoriga. Onskemal om att fa
veta kon ingdr aldrig i ultraljudet i forsta trimestern.

e Fotografering och filmning vid undersokning ar ej tillatet.
e Ibland behdvs fortsatt undersokning hos en lakare och det erbjuds da inom nagon dag.

e Faktura skickas hem for KUB, fostervattenprov och moderkaksprov.

Kontakt Akademiska
Akademiska sjukhuset nas via:
patientkontaki@akademiska.se
pa webbplatsen 1177.se. For Patientkontakt 018-611 30 33,

sjukvardsradgivning ring 1177, Véxel: 018-611 00 00

Oppet dygnet runt. www.akademiska.se
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