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Non-invasiv prenatal undersdékning (NIPT) — PATIENTINFORMATION

NIPT-UNDERSOKNINGSALTERNATIV

De vanligaste kromosomavvikelserna hos foster ar 21-trisomi (Down’s syndrom), 18-trisomi och
13-trisomi samt avvikelser i konskromosomernas antal sdsom Turners syndrom. Den nya Non-
Invasiva Prenatalundersokningen (NIPT) mojliggor pavisning av fostrets vanligaste
kromosomawvikelser fran moderns blodprov. Féremal for undersokningen ar fostrets cellfria DNA
(cell free fetal DNA, cffDNA), vilket man kan pavisa i moderns blodomlopp redan frAn och med den
10. graviditetsveckan. Malsattningen med NIPT-undersokningen &r att klarlagga om fostret har
nagon kromosomawvikelse, dvs aneuploidi (det finns for manga kromosomer, eller ndgon fattas)
visavi de undersokta kromosomerna. NIPT-testen B -NIPTtri (KL 6373) omfattar undersdkning av
kromosomerna 13, 18 och 21 samt understkning av konskromosomerna X och Y. Den omfattande
NIPT- undersokningen B -NIPTdel (KL 6374) omfattar forutom dessa, samt undersokning av de
sex vanligaste omradena for mikrodeletionssyndrom (CATCH/Di George, 1p36, Angelman, Prader-
Willi, Cri-du-Chat och Wolf-Hirshhorn). Fostrets kon far man reda pa i fall man sa 6nskar
(anteckning i remissen). Tillaggsuppgifter om NIPT-undersokningsalternativen hittar ni pa var web-

sida www.yml.fi.

NIPT-UNDERSOKNINGENS FORDELAR

Den mest centrala fordelen med NIPT-understkningen ar att man inte alls behdver rora fostret.
Darmed undviker man den for invasiva undersodkningar tillhérande missfallsrisken. Dessutom &r
NIPT-undersokningen ytterst palitig och man far resultatet snabbt redan i borjan pa graviditeten.
Man kan ta prov for NIPT- undersokningen fran och med den 10. graviditetsveckan.

NIPT-UNDERSOKNINGENS BEGRANSNINGAR

Med hjalp av undersokningen far man reda pa enbart de kromosomavvikelser som undersokts. Det
ar salunda maojligt att fostret har ndgon annan kromosomavvikelse, som inte kan pavisas med den
valda undersokningen. NIPT-understkningen ar ytterst palitlig, men en liten risk for felaktigt
resultat foreligger alltid (felaktigt positiva resultat pavisas bara ca. 0,2 %, och felaktiga negativa ca.
0,02%). Moderns signifikanta 6vervikt/fetma kan forsvaga undersokningens prestanda (mangden
av cffDNA kan vara for 1dg hos mor med vikten 6ver ca. 120-140 kg). Eftersom undersokningen ger
en beraknad sannolikhet fér kromosomavvikelsen, ar den inte en diagnostisk undersdkning, och ett
avvikande resultat forutsatter alltid att det slutgiltiga resultatet bekraftas med kromosomundersok-
ning av fostervatten- eller placentaprov.

Man kan gora NIPT-undersokningen i alla graviditeter, ocksa i tvillingsgraviditet och IVF- startade
graviditeter. | tvillinggraviditeter ar det dock majligt att understka enbart 13-, 18- och 21-
trisomierna samt Y-kromosomen. Man bor ocksa observera, att tvillingarnas kon kan pavisas
palitligt enbart i de fall d& bada &r flickor (avsaknad av Y-kromosom). Aven i avvikande fall kan
man inte pavisa vilken av tvillingarna ar avvikande, utan fostervatten- eller placentaprov ar
nodvandigt for att faststalla det slutgiltiga resultatet.

NIPT-UNDERSOKNINGEN | PRAKTIKEN

For NIPT-provet tas ett vanligt blodprov. | samband med det, informeras om undersdkningen och
man fyller i en specifik undersdkningsremiss. Provet skickas till Genesis Genetics laboratoriet i
London (Cooper Genomics UK). Personen som undersoks, bor med sin underskrift bekrafta, att
hon har fatt tillracklig information om undersokningen och har forstatt dess innebérd och
begransningar. Alla uppgifter och resultat som hanfor sig till undersékningen ar sekretessbelagda.
Yhtyneet Medix Laboratoriot Oy ombesorjer forsandelsen av provet, resultat-behandlingen och
overlatande av resultaten till sjukvardspersonalen, provtagaren/ bestéllaren.

Patienten far provresultaten, samt tillaggsinformation om hon sa 6nskar av sjukvardspersonalen,
provtagaren/bestallaren.
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