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HUS

NIPT-tutkimus ja sikioseulontaultraaanitutkimukset

Odottajille tarjotaan vapaaehtoinen ja maksuton NIPT-tutkimus (tutkimukseen soveltu-
ville ja halukkaille) sek& HUSIn Sikioseulontayksikossé katilon tekema varhaisraskauden ylei-
nen sikidseulontaultradénitutkimus raskausviikoilla 11+0-13+6 (pyritaan tekema&an raskaus-
viikoilla 12+0-13+3) ja rakennepoikkeavuuksia selvittava ultradénitutkimus raskausviikoilla
19-21 tai raskausviikon 24+0 jalkeen (pyritaan tekeméaan raskausviikoilla 20+0-21+3). NIPT-
seulontaa tarjotaan yhdistelmaseulan sijaan.

Mita tutkitaan ja miksi

Noin kolmella prosentilla vastasyntyneista todetaan jokin rakennepoikkeavuus. Tavallisimpia
rakennepoikkeavuuksien taustalla vaikuttavia tekijoité ovat sikion kromosomipoikkeavuudet,
joista yleisimpia ovat kromosomien lukumaaran poikkeavuudet. Trisomialla tarkoitetaan tilan-
netta, jossa yksil6lla on kolme kappaletta samaa kromosomia normaalin kahden sijaan. Yleisin
trisomia on 21-trisomia eli Downin oireyhtymad, joka on yleisin synnynnaisen kehitysvammai-
suuden syy. Harvinaisemmat 13- ja 18-trisomiat ilmenevét yleensa vaikeina synnynnaisina ra-
kennepoikkeavuuksina ja johtavat usein menehtymiseen jo kohdussa tai pian syntyman jalkeen.

NIPT (non-invasive prenatal testing, kajoamaton sikidaikainen seulontatesti) on menetelma,
jossa sikion kromosomipoikkeavuuksia voidaan seuloa yhdistelmaseulontaa tarkemmin aidin
verinaytteesta tutkimalla istukkaperéista soluvapaata DNA:ta (cffDNA, cell-free fetal DNA). Ny-
kyaan kaytdssa olevilla testeilla arvioidaan yleisimmin kromosomien 21, 18 ja 13 lukumaaraa.
Tutkimus ei kata tietoa muista perinnéllisista sairauksista tai sukupuolesta. Vaikka NIPT on
luonteeltaan tarkka seulontamenetelma, poikkeava tulos varmistetaan invasiivisella sikiotutki-
muksella (lapsivesinayte) odottajan niin halutessa, ennen kuin raskauden jatkamiseen liittyvia
paatoksia tehdaan.

NIPT-tutkimuksen soveltuvuutta kartoitetaan neuvolassa ja sikidseulontayksikdssa. Tietyt teki-
jat vaikuttavat NIPT-tutkimuksen luotettavuuteen. Téllaisia tekijoita ovat:

Neuvolassa terveydenhoitaja kartoittaa Sikioseulontayksikdssa katilo kartoittaa

odottajan oma syopasairaus (hoidossa tai jalkiseuranta
jatkuu), aiemmin tehty elinsiirto tai odottajan oma kro-
mosomipoikkeavuus kromosomissa 13, 18 tai 21 (NIPT ei
sovellu)

Tiedossa oleva kohonnut riski sikion perinnélliselle sai-
raudelle tai kromosomipoikkeavuudelle tai sikion raken-
nepoikkeavuus aiemmassa raskaudessa (konsultoidaan
Sikiotutkimusyksikkoa siité, olisivatko muut tutkimusme-
netelmat ensisijaisia)

Poikkeava ultradanildydos (rakenteellinen poikkeavuus

tai korostunut niskaturvotus yli 3.5 mm) -> l&hete Si-
kiotutkimusyksikkdon, muut tutkimusmenetelmét mah-
dollisesti ensisijaisia

vanishing twin -tilanne (raskaus on alkanut kaksosras-
kautena, mutta toinen sikio on menehtynyt alkuraskau-
dessa) -> NIPT ei sovellu

Kaksosraskauksissa istukoiden erillisyys (NIPT soveltuu
kéytettavaksi mutta epéidenttisten kaksosten kohdalla tu-
los ei ole aivan yhtéa luotettava ja poikkeavan tuloksen tul-
kinta voi olla haasteellisempaa)
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Jos NIPT-nayte soveltuu sinulle, kdyt verindytteessa ensimmaisen sikidseulontaultraganitutki-
muksen jalkeen. Naytteestd tutkitaan sikion riskia kolmelle yleiselle kromosomipoikkeavuu-
delle (21-, 13- ja 18-trisomiat) Vanadis NIPT -menetelmalla.

NIPT-nayte otetaan HUSIn laboratoriossa (kaikki HUS laboratoriot) vasta ensimmaisen seulon-
taultradéanen jalkeen.

Jos NIPT-tutkimus soveltuu, kay lisdksi alkuraskauden muissa verindytteissa (kaikki HUS labo-
ratoriot) heti neuvolan ensikaynnin jalkeen.

Jos NIPT-tutkimus ei sovellu sinulle, tarjotaan neuvolasta yhdistelmaseulaa, jolloin kayt
HUSLAB-naytteenottopisteessa (kaikki HUS laboratoriot) verinaytteessa ennen ensimmaista
sikioseulontaultradanitutkimusta raskausviikolla 10+0—10+6, samalla otetaan muut alkuras-
kauden verinaytteet.

Tutkimuksen tulokset

NIPT-tutkimuksen (tai vaihtoehtoisesti yhdistelmaseulan) normaali tulos ilmoitetaan kirjeitse
noin kuukaudessa. Mikali NIPT-tutkimuksen (tai vaihtoehtoisesti yhdistelmaseulan) tulos on
poikkeava, sinuun otetaan yhteyttéd suoraan Naistenklinikan Sikiotutkimusyksikdsta mahdolli-
sia jatkotutkimuksia varten.

1. Varhaisraskauden ultraaanitutkimus ja/tai kromosomihairiéiden seulonta

Varhaisraskauden ultradanitutkimuksen tekee erityiskoulutettu kéatil6 raskausviikolla 11+0—
13+6 (pyritaan tekemaan raskausviikoilla 12+0-13+3) joko emattimen kautta tai vatsanpeittei-
den paalta. Tutkimuksella selvitetaan sikididen lukumaara ja voidaan arvioida raskauden kesto
tarkemmin kuin pelkastaan viimeisten kuukautisten ajankohdan perusteella. Lisaksi tutkimuk-
sessa voidaan mitata niskaturvotus ja tutkia sikion rakenteet paapiirteittain. Liséantynyt niska-
turvotus voi merkité suurentunutta kromosomipoikkeavuuden tai rakennepoikkeavuuden ris-
kia. Varhaisraskauden ultradanitutkimuksessa voidaan nahda myos jo suuret ja vaikeat raken-
nepoikkeavuudet. Jos siki6lla todetaan korostunut niskaturvotus tai rakennepoikkeavuus,
saatte asiaan liittyvaa tietoa ja tarvittaessa jarjestetaan jatkotutkimukset.

2. Rakennetutkimus

Rakenneultradgdnitutkimuksen tekee erityiskoulutettu katild raskausviikolla 19—21 (pyritaan te-
kemaan raskausviikoilla 20+0-21+3) vatsanpeitteiden paalta. Tassa tutkimuksessa voidaan to-
deta noin kolme neljasosaa sikion merkittavista rakennepoikkeavuuksista. Jos ultradanitutki-
muksessa epaillaadn poikkeavuutta, odottaja ohjataan jatkotutkimuksiin. Rakennetutkimus on
mahdollista tehdd mydhemminkin, raskausviikoilla 24—26, mutta silloin raskauden keskeytta-
minen ei ole endd mahdollista, vaikka sikiolla todettaisiinkin vaikea rakennepoikkeavuus.



