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Fortsatta undersékningar vid fosterscreening

Ultraljudsundersokningar

THL 2009

M Vid den allmdnna ultraljudsundersékningen under tidig
graviditet under graviditetsvecka 10-13 kan det handa att
man upptacker anatomiska avvikelser hos fostret. Anato-
miska avvikelser som syns pa ett sa tidigt stadium ar
ofta betydande. Betydelsen av manga fynd (till exempel
svullnad hos fostret) klarnar forst vid fortsatta undersok-
ningar, som oftast utfors pa moderskapspolikliniken. Miss-
tanken kan ocksa visa sig vara obefogad och barnet fods
friskt.

B Mdtning av nackuppklarning hos fostret: Resultatet
kombineras med information fran ett blodprov som tas
under graviditetsvecka 9—11 och ett risktal berdknas. Om
nacksvullnaden ar storre an vanligt eller risktalet hogt,
erbjuds familjen en kromosomundersokning av fostret
och ofta en ny ultraljudsundersokning. Om resultaten fran
bade kromosomundersokningen och den senare utforda
ultraljudsundersokningen av anatomin ar normala, finner
man oftast inget avvikande hos barnet efter fodseln.

W Ultraljudundersokning av anatomiska avvikelser antingen
under graviditetsvecka 18—21 eller efter graviditetsvecka
24+0:Vid den har undersékningen kan de flesta betydande
avvikelser hos fostret upptackas. Manga konstaterade avvi-
kelser kan atgardas med operation efter forlossningen.
Ibland observerar man avvikelser, vilkas svarighetsgrad och
betydelse man inte kan bedéma pa grundval av en under-
sokning. Da erbjuds foraldrarna en ny undersékning vid en
enhet som ansvarar for undersokningar av foster, eller olika
fortsatta undersokningar. Syftet med de har undersokning-
arna ar att utreda typen av och orsaken till den anatomiska
avvikelsen, beddma den fortsatta graviditeten och géra en
prognos for barnet som ska fédas.
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Vad betyder ett avvikande fynd?

Familjen har ocksd
ritt att dndra sig

i vilket skede som
helst under screen-
ing och fortsatta
undersokningar.
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W Foraldrarna ges mojlighet att samtala om det avvikande
fyndet och vad det betyder med en erfaren foérlossningslakare
eller klinisk genetiker, vid behov ocksd med andra specialist-
lakare, till exempel med en barnlikare eller barnkirurg. Aven
andra stodpersoner kan behovas.

Vid ultraljudsundersokningar kan anatomiska avvikel-
ser av mycket varierande grad upptackas, av vilka manga kan
atgardas till exempel genom operationer efter barnets fodelse.

Familjen och i sista hand den gravida kvinnan bestdimmer
hur resultaten av undersékningarna pdverkar fortsatt gravidi-
tet. En del beslutar att fortsatta graviditeten efter att ha tankt
igenom saken, en del valjer att avbryta graviditeten. Redan
fore beslutet att delta i fortsatta undersokningar ar det bra
om familjen samtalar om vad ett avvikande resultat innebar
for dem.

Om en svarartad anatomisk avvikelse konstateras vid
ultraljudsundersokning, ar det majligt att avbryta gravidite-
ten pa grund av den med tillstand fran Tillstands- och tillsyns-
verket for social- och halsovarden fram till slutet av graviditets-
vecka 23 (24+0) (5 a § i lagen 239/1970). Familjen och i sista hand
den gravida kvinnan bestammer om att fortsatta eller avbryta
graviditeten.

Om man hos fostret upptacker en anatomisk avvikelse
under graviditetsvecka 24 eller senare, bereds foraldrarna
mojlighet att samtala om fyndet och dess betydelse med en
lakare, vid behov ocksd med andra sakkunniga och stodper-
soner. Enligt Finlands lag kan graviditeten inte Idngre avbrytas
pd grund av sjukdom hos fostret. Vid behov gors ytterligare
undersokningar, vilka ocksa de ar frivilliga. Syftet med de fort-
satta undersokningarna ar att utreda typen av och orsaken till
den anatomiska avvikelsen, bedoma graviditetens gang och
prognosen for barnet som ska fodas. Samtidigt kan man fa
information, som hjalper vid planeringen av férlossningen och
varden av det nyfédda barnet.
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Kromosomavyvikelser
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VAD INNEBAR DET ATT HAMNA | RISKGRUPPEN?

Ungefar var femte av hundra gravida kvinnor far avvi-
kande resultat vid kombinerad screening under tidig
graviditet. Det innebar att sannolikheten for Downs
syndrom hos fostret ar storre an 1:250. Att hamna i risk-
gruppen vid screeningen betyder alltsa dnnu inte, att
fostret har kromosomavvikelse. Som fortsatt utredning
erbjuds kromosomundersékning av fostret genom prov
fran moderkakan eller fostervattnet. De fortsatta under-
so6kningarna dr helt frivilliga. Ofta forekommer ingen
kromosomavvikelse och barnet fods friskt.

FORTSATTA UNDERSOKNINGAR

B Undersékning med moderkaksprov: Vid undersok-
ningen tar man en liten mangd celler fran moderkakan
for kromosomundersokning. | samband med ultraljuds-
undersokning tas provet under graviditetsvecka 11-13
med nal genom bukvdaggen, om moderkakans lage ar
sadant att det gar att ta ett prov. Provtagningen kadnns
ungefdr som ndr ett blodprov tas. Efter atgarden kan
man roéra sig normalt och ga till arbetet. Undersékningen
och radgivningen tar 1-3 timmar.

Undersokningen av moderkakan ar férenad med risk
for missfall: ungefar en pa hundra eller tvahundra gravi-
diteter avbryts efter provtagning av moderkakan. Under
tidig graviditet ar missfall aven annars ganska vanliga: av
100 tio veckors graviditeter leder 4-5 till missfall under
de ndrmaste veckorna. Pa grund av att naturliga missfall
ar sa vanliga kan orsaken till ett enstaka missfall forbli
oklar.
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Kromosomundersokningen ar klar 1-4 veckor efter prov-
tagningen. Tolkningen av provet fran moderkakan kan
ibland krava fostervattenprov som en ytterligare under-
sokning.

B Fostervattenprov: Fostrets kromosomer kan ocksa
studeras i fosterceller som lossnat och finns i fostervatt-
net. Fostervattenundersokningen gors i allmanhet under
graviditetsvecka 15—16. Fostervattenprovet tas med ett
nalstick genom bukvaggen i samband med ultraljuds-
undersokning. Provtagningen kanns ungefar som nar ett
blodprov tas. Efter atgarden kan man réra sig normalt och
ga till arbetet. Undersékningen och radgivningen tar 1-3
timmar. Ungefar en pa hundra eller tvdhundra gravidite-
ter avbryts efter provtagning av fostervatten. Aven utan
undersokning leder 1-2 graviditeter av 100 till missfall
efter graviditetsvecka 1s5.

Resultatet av fostervattenprovet fas inom 2—4 veckor.
Resultatet av kromosomundersokningen ar mycket till-
forlitligt och oklara fynd som kraver ytterligare undersok-
ningar forekommer mycket sallan.

Fore provtagningen ger en valinsatt barnmorska eller
lakare noggrannare information om risker, provtagning
och svar. Da kan ni ocksa stalla ytterligare fragor.
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Den gravida kvinnan
beslutar alltid sjdlv
om att fortsdtta eller
avbryta graviditeten i
de fall, dd svdr utveck-
lingsstérning konsta-
teras hos fostret.
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VAD HANDER OM KROMOSOMAVVIKELSER
UPPTACKS HOS FOSTRET?

Vid undersokningen av moderkakan eller fostervattnet
kan man finna Downs syndrom eller ndgon annan kromo-
somavvikelse. Da ordnas alltid ett mote med en klinisk
genetiker, eller andra specialistlakare och stodpersoner.
Vissa kromosomavvikelser orsakar inga symtom hos det
vantade barnet.

Efter att undersdkningsresultaten ar fardiga finns det
bara en kort tid for att 6vervaga och ta beslut om att fort-
satta graviditeten eller att avbryta den. En del av de gravida
kvinnor beslutar att fortsatta graviditeten efter att ha tankt
igenom saken, en del ater att avbryta graviditeten. Beslutet
kan paverkas vid sidan av kromosomavvikelse ocksa av
svara missbildningar som konstaterats hos fostret. Den
gravida kvinnan har ocksa ratt att dndra sig i vilket skede
som helst under screening och fortsatta undersékningar.

Om en svarartad kromosomavvikelse konstateras, ar
det i Finland mojligt att avbryta graviditeten pa grund av
den med tillstand fran Tillstdnds- och tillsynsverket for
social- och halsovarden till slutet av graviditetsvecka 23
(24+0).

VAD HANDER OM SVARET FRAN KROMOSOM-
UNDERSOKNINGEN AR NORMALT?

Ett normalt svar fran kromosomundersokningen innebar
att antalet kromosomer &r normalt. Sma kromosomavvi-
kelser kan emellertid inte alltid upptackas genom under-
sokningen. Manga sjukdomar och handikapp kan man
inte konstatera genom fosterundersokningar. Kromoso-
merna kan alltsa vara normala, dven om barnet har nadgon
sjukdom eller nagot handikapp.Ingen screeningmetod kan
med sakerhet konstatera att fostret ar helt friskt.
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Ytterligare information och stod
fran andra i samma situation
finns att fa
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M Resultatet fran kromosomundersokningen berdttar
inte hur svart ett eventuellt handikapp hos barnet ar. Det
klarnar forst med tiden. Aven om det inte finns nagon
botande behandling for manga skador, finns det indivi-
duellt planerad rehabilitering som stéder utvecklingen
och olika slags stodtjanster bade for barn och vuxna och
deras familjer. De familjer som fatt ett sjukt eller handi-
kappat barn klarar sig ofta battre an de tror pa forhand.
Ett barn medfor alltid bade glddje och utmaningari livet.

Ytterligare information och stod kan man fa redan
under graviditeten fran personal inom halso- och social-
vard samt fran manga handikapp- och féréldraorganisa-
tioner. Kunskap och 6ppen diskussion minskar oron och
hjalper vid beslutsfattande. Aven sjukhusets personal
kan hjalpa familjen i borjan, bland annat genom att ge
information om stodfamiljer. Familjerna far ocksa hjalp
genom organisationernas mangsidiga utbildnings-,
publikations- och rekreationsverksamhet samt pa habi-
literingskurser.

Ytterligare information om handikapp, tjanster, stod-
former och -familjer finns bl.a. pa internetadresserna
http://www.erneri.net (pa finska) och http://www.kvtl.
fi/sivu/svenska samt http://www.kehitysvammaliitto.fi
(pa finska). Stod fran andra i samma situation hittas pa
adressen http://www.leijonaemot.org (pa finska).
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Ordlista

MODERKAKSPROV
KROMOSOM
FOSTERVATTENPROV
SCREENING AV
NACKUPPKLARNING

GRAVIDITETSVECKA

RISKTAL

Prov fran moderkakan, som tas genom bukvaggen med
ledning av ultraljud for att bl.a. underséka fostrets kromo-
somer

Maénniskan har normalt 46 kromosomer i varje cell dvs. 23
kromosompar (kromosomparen 1-22 och kénskromoso-
merna X ochY)

Prov av fostervattnet som tas genom bukviggen med ledning
av ultraljud for att bl.a. underséka fostrets kromosomer

Mitning av fostrets nackuppklarning vid ultraljudsundersok-
ning under graviditetsvecka 11-13

Tiden fran den senaste menstruationens forsta dag till
undersokningsogonblicket, anges som fulla veckor + dagar
(t.ex.12+3)

En bedomning av risken att foda ett barn som har Downs
syndrom raknad av ett datorprogram
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