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POTILASINFORMAATIO Non-Invasiivinen prenataalitutkimus (NIPT)

Mika on NIPT-tutkimus?

Suurin osa raskauksista sujuu normaalisti, mutta joskus sikion kehityksessa todetaan ongelmia,
jotka voivat johtua sikidbn perintdaineksen muutoksista. Osa muutoksista on kromosomaalisia
muutoksia, jolloin sikidlla todetaan poikkeava maara kromosomeja normaaliin verrattuna.
Esimerkiksi yleisimmassa sikion kromosomipoikkeavuudessa Downin oireyhtymassa eli 21-
trisomiassa sikidlla todetaan kolme kappaletta kromosomeja 21 normaalin kahden sijaan. Muut
yleisimmat sikion kromosomipoikkeavuudet ovat kromosomin 18 trisomia ja kromosomin 13
trisomia. Sukupuolikromosomien muutoksista yleisimmat ovat X-kromosomin monosomia, X0 eli
Turnerin oireyhtyma ja XXY-oireyhtyma eli Klinefelterin oireyhtyma.

Muiden kromosomien muutokset (trisomia tai monosomia) ovat selvasti harvinaisempia.
Kromosomien lukumaarapoikkeavuudet voivat vaikuttaa sikion kasvuun, ilmeta esim.
rakennepoikkeavuuksina tai vaikuttaa istukan toimintaan. Joskus tutkimuksessa todetut muutokset
rajoittuvat vain istukkaan tai esiintyvat ns. mosaiikkimuotoisena.

Laajassa tutkimuksessa (B -NIPTdel) voidaan todeta ison kokoluokan (yli 7Mb) ylimaarat
(duplikaatio) tai haviamat (deleetio). Muutosten kokoraja on maaritetty siten, ettd sen ylittavat
kromosomiaineksen muutokset ovat aina kliinisesti merkittavia. Muutoksia, jotka ovat tata kokorajaa
pienempia, ei tallda menetelmalla pystyta nakemaan.

NIPT-tutkimus on sikiddn kajoamaton seulontatesti, jolla saadaan tutkittua sikion riskia ylla
mainituille  kromosomipoikkeavuuksille. NIPT-tutkimuksia ei voida pyytda diagnostisessa
tarkoituksessa.

Miten tutkimus tehdaan?

Tutkimuksessa analysoidaan sikidon soluvapaata DNA (cell free fetal DNA, cffDNA), joka on peraisin
istukasta ja sitd voidaan luotettavasti todeta aidin verenkierrossa raskausviikosta 10 eteenpain.
NIPT-tutkimusta varten otetaan tavallinen laskimoverindyte, joka lahetetaan analysoitavaksi
akkreditoituun alihankintalaboratorioon. Samassa yhteydessa kerrotaan odottavalle

aidille testiin ja sen tulokseen liittyvista asioista riittavasti ja selkeasti seka taytetdan tutkimuslahete.
Mikali pyydetaan laaja seulontatutkimus (kts. tutkimusvaihtoehdot alla), tulee tayttaa myos
suostumuslomake. Joskus tulos saattaa viivastya teknisista syista, tai saatetaan tarvita uusi nayte.
Joskus sikion soluvapaata DNA:ta on naytteessa niin niukasti, ettd analyysi ei onnistu. Testin
tuloksen tulkitsee terveydenhuollon ammattilainen.

TUTKIMUSVAIHTOEHDOT

Seulontatutkimuksessa (B -NIPTseu, ATK 13808) seulotaan sikion kolmea yleisinta
kromosomimuutosta, eli kromosomien 13, 18 ja 21 lukumaarien muutoksia. Sukupuolikromosomeja
ei analysoida.

Perustutkimuksessa (B -NIPTtri/B -NIPTadv, KL 6373) seulotaan sikidn yleisimpia
kromosomimuutoksia, eli kromosomien 13, 18, 21, X ja Y maarien muutoksia. Sikién sukupuoli
kerrotaan haluttaessa vastauksen yhteydessa. Jos kuitenkin todetaan sukupuolikromosomien
muutos, se ilmoitetaan vastauksessa, vaikka sikidn sukupuolta ei olisikaan haluttu tietaa.

Laajassa tutkimuksessa (B -NIPTdel, KL 6374) seulotaan kaikkien kromosomien yli- ja alimaaria
seka lisaksi suuria (yli 7 megaemasparin kokoisia) kopiolukumuutoksia (duplikaatioita ja
deleetioita), joiden tiedetdan olevan sen kokoisia, ettd muutoksella on kliinistd merkitysta. Ne voivat
aiheuttaa erilaisia oireita, tai jonkin tietyn tunnetun oireyhtyman. Sikion sukupuoli kerrotaan
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haluttaessa vastauksen yhteydessa. Jos tutkimuksessa todetaan sukupuolikromosomien muutos,
se ilmoitetaan vastauksessa, vaikka sikion sukupuolta ei olisikaan haluttu tietaa.

Suostumus

Laajaa NIPT-tutkimusta varten edellytetdan etukateen saatua suostumusta aidilta. Laajassa
NIPT-tutkimuksessa voi tulla ilmi harvinaisia sivu- ja sattumaldyddoksia, ja allekirjoittamalla
suostumuksen aiti hyvaksyy niiden tutkimisen ja raportoinnin. Laajan NIPT-tutkimuksen tilaamisen
yhteydessa on tarkeaa keskustella sivu- ja sattumaldydésten mahdollisuudesta ja merkityksesta
ennen suostumuksen allekirjoittamista.

Tutkimuksen edut

Kun NIPT-tutkimus tehdaan, tutkimukseen tarvittava verindyte otetaan odottavalta aidilta. Nain
valtytdan kajoamasta sikidon ja valtetdan kajoaviin toimenpiteisiin liittyva pieni keskenmenoriski.
Tutkimus voidaan tehda jo raskausviikolta 10 alkaen ja tutkimuksen tuloksen saa nopeasti.
Tutkimus voidaan tehda myoOs kaksosraskauksissa ja luovutetuista sukusoluista alkaneessa
raskaudessa.

Tutkimuksen rajoitteet

NIPT-tutkimus ei ole diagnostinen tutkimus vaan seulontatutkimus, jonka tulos on
laskennallinen riski sikion kromosomipoikkeavuudelle. Myos sikion sukupuoli on ennuste.
Seulontatesti tarkoittaa, ettd vaikka tutkimus on erittiin luotettava, on olemassa vahainen riski
vaaraan positiiviseen tai negatiiviseen tulokseen. Taman takia poikkeava tulos tulee aina varmistaa
lapsivesitutkimuksella. Normaali tulos ei tdysin sulje pois mahdollisuutta, ettd sikidlla on sellainen
kromosomipoikkeavuus tai muu geneettinen muutos (esim. geenivirheestd johtuva), jota ei
kaytetyllda menetelmalla voida todeta. Tutkimuksen tulokseen mahdollisesti vaikuttavia seikkoja ovat
lisdksi mm. aidin merkittava ylipaino, tietyt Iddkeaineet ja elintensiirrot. Jos raskaus on alun perin
ollut kaksosraskaus ja toisen sikidista todetaan menehtyneen, tutkimusta ei suositella tehtavaksi.

Sukupuolikromosomien muutoksista voidaan todeta XO0-, XXX, XXY- ja XYY-muutokset.
Kaksosraskauksissa ei pystytd NIPT-tutkimuksen tuloksen perusteella selvittdmaan kummalla
sikidista todettu kromosomimuutos on, vaan siihen tarvitaan aina varmistukseksi lapsivesinayte.
Kaksosten sukupuolen osalta naytteesta tutkitaan Y-kromosomi. Jos Y-kromosomia ei todeta,
molemmat sikidistd ovat tyttdja. Jos taas Y-kromosomi todetaan, tiedetdan joko toisen tai
molempien sikididen olevan poikia, mutta tarkemmin sukupuolia ei voida maarittaa.

Harvinaisissa tilanteissa laajassa testissa voidaan todeta 16ydds, joka saattaa viitata muutoksen
olevan peraisin aidistd eikd sikidstd (esim. &aidin synnynndiset kromosomimuutokset tai
pahanlaatuinen kasvain). Mikali tdman tyyppinen sivuldydds todetaan, tutkittava tulee ohjata
riittdvan neuvonnan piiriin asian merkityksen selventamiseksi.

Laajaa testia ei tule kayttaa niissa tilanteissa, joissa perheessa on ennalta tiedossa oleva
periytyva kopiolukumuutos. Naissa tilanteissa sikion tutkimus tulee tehda diagnostisella testilla,
esim. istukan tai lapsiveden molekyylikaryotyyppitutkimuksella.

Tutkimuskaytto

Tutkimuksesta yli jaéneita naytteita ja saatuja tuloksia voidaan kayttaa laboratorion sisaisessa
tutkimuksessa, kehitystydssa ja validoinnissa siind maarin, kuin se liittyy NIPT-testaukseen.
Naytteen havittamista voi koska tahansa pyytaa laboratoriosta kirjallisesti. Tutkimuksen tuloksia
saatetaan esittda anonyymisti tieteellisissa julkaisuissa ja/tai kongresseissa. Henkildtunnistetietoja
ei koskaan julkaista.



