Avvikelse i fostrets kromosomer och struktur —avvikande
screeningresultat — fortsatta undersoékningar

Denna broschyr ar menad for familjer dar man pa basis av screening under
graviditetstiden misstanker en avvikelse i fostret.

Deltagandet i samtliga fortsatta undersdkningar ar frivilligt.



Ultraljudsundersdkningar

- Matning av fostrets nackuppklarning NUPP: Fostrets nackuppklarning mats under
graviditetsveckorna 10+0 -12+6, och resultatet kombineras med blodprovsresultatet taget
under samma graviditetsveckor och sedan raknar man ut ett risktal. Om det finns mera
nackuppklarning an normalt eller risktalet ar stort finns det en liten mojlighet att fostret har
Downs syndrom = kromosomdefekt. Familjen erbjuds undersdkning av fostrets kromosomer
endera genom prov pa moderkakan eller fostervattensprov.

- Ultraljudsundersdkning under den tidiga graviditeten: en ultraljudsundersdkning som
gors under graviditetsveckorna 10-14 da familjen inte vill ha matning av nackuppklarning +
blodscreeningsundersékning. | denna allmanna ultraljudsundersdkning sakerstalls
graviditetens varaktighet/langd, antalet foster och huruvida de ar vid liv. Vissa allvarliga
fosteravvikelser kan ses i undersokningen. Familjen informeras om dessa samt om mojliga
fortsatta atgarder som familjen sjalv beslutar om.

- Ultraljudsundersdkning  géallande avvikelser i  strukturen endera under
graviditetsveckorna 18-21 eller efter graviditetsveckorna 24+0: de flesta betydande
avvikelserna i fostrets struktur kan konstateras i undersokningen: de vanligaste avvikelserna
ar urinvagsavvikelser och hjartfel. Da och da upptacks avvikelser vilkas svarighetsgrad och
betydelse inte kan bedémas pa basis av en undersokning. | sadana fall erbjuder man familjen
en ny undersokning pa enheten som ansvarar for fosterundersckning och/eller olika
tillAggsundersdkningar. Meningen med dessa undersokningar ar att utreda strukturavvikelsens
kvalitet och orsak samt att bedéma hur graviditeten kommer att fortskrida och prognosen fér
barnet som fods.

Vad betyder det avvikande fyndet i ultraljudsundersdkningen?

Man ordnar ett tillfalle for familjen att diskutera det avvikande fyndet och dess betydelse med
en erfaren forlossningslékare och/eller en lakare inom genetik, vid behov aven en barnlakare
eller barnkirurg.

| ultraljudsundersdkningarna kan man hitta olika strukturavvikelser varav en del kan efter
barnets fodsel behandlas med till exempel operationer.

Familjen, och i sista hand den gravida kvinnan, beslutar om hur
undersokningsresultaten paverkar graviditetens fortskridning. En del kommer efter
radgivning och eftertanke fram till att de fortsatter graviditeten, en del valjer att avbryta
graviditeten.

Redan fore beslutet om fortsatta undersokningar skulle det vara bra om familjen funderade pa
vad ett avvikande resultat betyder for dem. Familjen har ocksa ratt att andra sin asikt i
vilket skede som helst av screeningen och de fortsatta undersdkningarna.

Om en svar strukturavvikelse konstateras i ultraljudsundersokningen ar det mojligt att avbryta
graviditeten pa basis av avvikelsen med lov fran Tillstands- och tillsynsverket for social- och



halsovarden (Valvira) anda till slutet av den 23:e graviditetsveckan (24+0) (lag 239/1970 5 a
8).

Om en strukturavvikelse konstateras hos fostret under 24:.e graviditetsveckan eller darefter
ordnas ett tillfalle for familjen att diskutera fyndet och dess betydelse med en lakare, vid behov
aven med andra experter. Enligt Finlands lag kan graviditeten i detta skede inte langre
avbrytas pa basis av fostrets sjukdom. Tillaggsundersokningar gors vid behov som &ven
dessa ar friviliga. Meningen med de fortsatta undersdkningarna ar att utreda
strukturavvikelsens kvalitet och orsak, att utreda graviditetens gang och prognosen for barnet
som fods. Pa samma gang kan man fa information som hjalper vid planeringen av
forlossningen och varden av den nyfédda.

Kromosomavvikelser

Vad betyder det att man hamnar i riskgruppen?

Ungefar fem kvinnor av hundra (5%) far ett avvikande resultat pa kombinationsscreeningen
(méatning av nackuppklarning + blodscreening). Det betyder att sannolikheten att fostret har
Downs syndrom ar storre an 1:250.

Att hamna i riskgruppen under screeningen betyder alltsa annu inte att fostret har en
kromosomavvikelse. Undersokning av fostrets kromosomer endera fran moderkakan eller
fostervattnet erbjuds som tillaggsutredning. De fortsatta undersdkningarna ar helt frivilliga.

De fortsatta undersékningarna

Fore provtagningen ger en skotare eller lakare som ar insatt i saken Er narmare
information om riskerna, provtagningen, svaren och behovet av en dags sjukledighet.
Da kan Ni ocksa stalla ytterligare fragor.

- Understkning av prov fran moderkakan: En liten mangd celler tas frAin moderkakan for
undersokning av fostrets kromosomer. Provet tas under graviditetsveckorna 11-13 i
ultraljudsstyrningen med ett nalstick genom bukvaggen. Provtagningen kanns ungefar likadant
som ett blodprov. Till rAdgivnings- och provtagningsbesoket bor reserveras 1-3 timmar.

Risk for missfall hor samman med undersékningen av moderkakan: ungefar en av hundra
(1%) graviditeter avbryts som f6ljd av undersékningen av moderkakan.
Kromosomundersokningen blir beroende pa metoden klar 1-2 veckor efter provtagningen.
Tolkningen av fyndet fran moderkaksprovet kan ibland kréava ett fostervattensprov som
ytterligare undersokning.

- Fostervattensundersokning: Fostrets kromosomer kan undersokas &ven fran
fostervattnets celler. Fostervattensundersokningen gors oftast under graviditetsveckorna 14—
16. Fostervattensprovet tas underultraljudsstyrning med ett nalstick genom bukvaggen.
Provtagningen kanns ungefar som ett blodprov. Till radgivnings- och provtagningsbesoket bor
man reservera 1-3 timmar.

Ungefar en av tvahundra graviditeter avbryts som foljd av fostervattensprovet (0,5%).
Resultatet fran fostervattensundersokningen fas beroende pa metod efter 2-4 veckor.



Normalt kromosomsvar

Ett normalt kromosomsvar betyder att antalet kromosomer hos fostret ar normalt.
Undersokningen inte avslojar Inte sma forandringar i kromosomernas struktur.

Manga sjukdomar och skador kan inte konstateras med fosterundersokningar. Kromosomerna
kan alltsd vara normala, fastan barnet har nagon sjukdom eller skada. Man kan inte med
nagon screeningmetod med sakerhet konstatera att fostret &r helt friskt.

Avvikande svar i kromosomundersdkningen

| undersdkningen av moderkakan eller fostervattnet kan man hitta Downs syndrom eller nagon
annan kromosomavvikelse. Da ordnas alltid ett méte med lakaren i genetik eller ndgon annan
speciallékare.

DA undersokningsresultaten ar klara finns det bara lite tid att fundera pa och besluta om
fortsattande eller avbrytande av graviditeten. En del av familjerna beslutar sig efter
Overvagande att fortsatta graviditeten, en del beslutar igen att avbryta graviditeten. Beslutet
kan forutom kromosomavvikelsen aven paverkas av svara strukturfel hos fostret. Familjen har
ocksa ratt att andra sin asikt nar som helst under screeningen och de fortsatta
undersokningarna.

Om man i ultraljudsundersokningen konstaterar en svar kromosomavvikelse hos fostret ar det
mojligt att pa basis av denna avbryta graviditeten med lov fran Tillstands- och tillsynsverket for
social- och halsovarden (Valvira) anda till slutet pad den 23:e graviditetsveckan (24+0) (lag
239/19705 a §).

Den gravida bestammer alltid sjalv om graviditeten fortsatter eller avbryts i sadana
situationer dar man konstaterar en svar utvecklingsstorning hos fostret.

Ytterligare information och kamratstod finns att fa

Kromosomundersokningens resultat berattar inget om svarighetsgraden av barnets eventuella
utvecklingsstorning. Det far man reda pd med tiden. Aven om botande vard fér manga
utvecklingsstorningar inte finns att fa, kan bade barn och vuxna samt deras familjer fa
individuellt planerad rehabilitering som stoder utvecklingen. Familjer som féatt ett sjukt eller
handikappat barn klarar sig ofta battre &an de tror pa forhand. Ett barn for alltid med sig bade
gladje och utmaningar i livet.

Ytterligare information och stéd kan man fa fran personal inom halso- och socialvarden redan
under graviditetstiden samt fran orakneliga handikapp- och foraldraféreningar. Information och




en oppen diskussion minskar oron och underlattar beslutsfattandet. Aven sjukhusets personal
kan hjalpa familjen komma igang, bl.a. genom att ge information om stodfamiljer. Aven
foreningarnas mangsidiga utbildnings- och rekreationsverksamhet samt publikationer och
kurser som ger anpassningstraning hjalper familjerna.

Mera information om handikapp, tjanster, stodformer och —familjer far man bl.a. fran féljande
internetadresser: ttp://mmm.verneri.ne och bttg://www.kvtl.f] samt
http://www.kehitysvammaliitto.fl. Stod fran personer i liknande situation kan fas fran
http://www.leijonaemot.ord.
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Ordlista

Moderkaksprov

Kromosom

Fostervattensprov

Nackuppklarningsscreening

Graviditetsvecka

Risktal

Ett prov som tas i ultraljudsstyrning genom moderns
bukvagg. Med detta prov kan man undersoka bl.a. fostrets
kromosomer.

Manniskan har normalt 46 kromosomer i varje cell, d.v.s. 23
kromosompar (kromosomparen 1-22 och X och Y)

Ett prov som tas i ultraljudsstyrning genom moderns
bukvagg. Med detta prov kan man undersoka bl.a. fostrets
kromosomer

Méatning av fostrets nackuppklarning med
ultraljudsundersokning under graviditetsveckorna 10-16+6

Tiden mellan den senaste menstruationens forsta
blodningsdag till den stund da undersokningen genomfors,
tiden meddelas i hela veckor + dagar (t.ex. 12+3)

Uppskattningen, som ett datorprogram réaknat ut, av risken
att foda ett barn med Downssyndrom

Ytterligare information far du ocksa fran féljande stallen:

Kontaktuppgifter och telefonnummer till AUCS

Kontaktuppgifter till den egna radgivningen:



