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Vanda och Kervo vélfardsomrade H US’

NIPT-undersokning och ultraljudsundersokningar for
fosterscreening

Vanda och Kervo valfardsomrade erbjuder gravida helsingforsbor som besoker radgivnings-
byraerna i Helsingfors en frivillig och avgiftsfri NIPT-undersokning (fér dem som vill och
ar lampade att genomga undersokningen) och en allman ultraljudsundersokning med foster-
screening som utfors av en barnmorska vid HUS enhet for fosterscreening i bérjan av gravidi-
teten (i graviditetsvecka 11+0-13+6) och en ultraljudsunderstkning for att utreda strukturella
avvikelser (i graviditetsvecka 19-21 eller efter graviditetsvecka 24+0). Fran och med den 1 ja-
nuari 2026 kommer gravida som kommer pa sitt forsta besok pa radgivningsbyran och som
ar lampade for NIPT att erbjudas NIPT-screening i stallet for en kombinerad screening.

Vad som undersdks och varfor

Ungefar tre procent av alla nyfodda barn konstateras ha nagon strukturell avvikelse. De vanlig-
aste faktorerna som bidrar till strukturella avvikelser & kromosomavvikelser hos fostret. De
vanligaste av dem &r avvikelser i antalet kromosomer. Trisomi ar ett tillstand dar en individ har
tre exemplar av samma kromosom i stéllet for de normala tva. Den vanligaste trisomin ar
trisomi 21, det vill sdga Downs syndrom, som &r den vanligaste orsaken till medfodd intellektu-
ell funktionsnedsattning. De mer séllsynta trisomierna 13 och 18 visar sig vanligen som svara
medfodda strukturella avvikelser och leder ofta till att fostret dor redan i livmodern eller kort
efter fodseln.

NIPT (non-invasive prenatal testing, icke-invasiv prenatal testning) ar en metod f6r att screena
kromosomavwvikelser hos foster som ar mer exakt &n kombinerad screening genom att mam-
mans blodprov undersoks for cellfritt fetalt DNA (cffDNA). De tester som numera anvands an-
vands vanligen for att bedoma antalet kromosomer 21, 18 och 13. Undersdkningen ger inte in-
formation om andra genetiska sjukdomar eller om kon. Aven om NIPT &r en exakt screening-
metod till sin natur, kommer ett avvikande resultat att bekraftas genom en invasiv fosterunder-
sokning (fostervattenprov), om den gravida sa onskar, innan nagot beslut om att fortsatta gravi-
diteten fattas.

Pa radgivningsbyran och pa enheten for fosterscreening kartlaggs huruvida en NIPT-undersok-
ning kan genomforas. Vissa faktorer paverkar hur tillforlitlig NIPT-undersokningen ar. De fak-
torerna ar bland annat:

P& radgivningsbyran kartlagger en halsovar- Pa enheten for fosterscreening kartlagger en
dare barnmorska

e Om den gravida har cancer (under be- ¢ Awvikande ultraljudsfynd (strukturell av-
handling eller uppféljning), tidigare har vikelse eller bred nackspalt 6ver 3,5 mm)
genomgatt en organtransplantation eller -> remiss till enheten for fosterscreening,
om den gravida har en kromosomavvi- andra undersokningsmetoder kan vara att
kelse pa kromosomerna 13, 18 eller 21 foredra.

(inte lampad for NIPT). e Tvillingtransfusionssyndrom (gravidite-

ten bérjade som en tvillinggraviditet men
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e Om det finns kAnnedom om en 6kad risk ett av fostren dog tidigt i graviditeten) ->
for en genetisk sjukdom eller kromosom- inte lampad for NIPT.
avvikelse hos fostret, eller en strukturell Separata moderkakor vid tvillinggravidi-
avvikelse hos fostret under en tidigare teter (Iampad for NIPT, men nar det gal-
graviditet (enheten for fosterscreening ler icke-identiska tvillingar ar resultatet
konsulteras om huruvida andra under- inte fullt lika tillforlitligt och det kan vara
sokningsmetoder ar att foredra). svarare att tolka ett avvikande resultat).

Om du ar lampad for NIPT kommer du att fa géra ett blodprov efter din forsta ultraljudsunder-
sokning for fosterscreening. Provet undersoks for att utreda fostrets risk for tre vanliga kromo-
somavwvikelser (trisomi 21, 13 och 18) med hjalp av metoden Vanadis NIPT.

NIPT-provet tas pa HUS laboratorium (alla HUS-laboratorier). Obs., NIPT-provet tas forst efter
det forsta screeningultraljudet.

Om du &r lampad fér en NIPT-undersokning bor du ocksa ta andra blodprov i borjan av gravidi-
teten (alla HUS-laboratorier) direkt efter ditt forsta besok.

Om du inte ar lampad for en NIPT-undersokning erbjuder radgivningsbyran dig en kombinerad
screening, dar du far ta ett blodprov vid en HUSLAB-provtagningspunkt (alla verksamhetsstal-
len) fére den forsta ultraljudsundersékningen for fosterscreening i graviditetsvecka 10+0—10+6.
Samtidigt tas de andra blodproven som ska tas i bérjan av graviditeten.

Resultat av undersékningen

Ett normalt resultat av en NIPT-undersotkning (eller alternativt en kombinerad screening) med-
delas per brev inom ungefar en manad. Om resultatet av NIPT-undersokningen (eller alterna-
tivt den kombinerade screeningen) ar avvikande kontaktas du direkt av enheten for fosterscre-
ening pa Kvinnokliniken for eventuella ytterligare undersokningar.

1. Ultraljudsunders6kning tidigt i graviditeten och/eller screening for kromosomavvikel-
ser

En ultraljudsundersdkning i borjan av graviditeten utfors av en specialutbildad barnmorska i
graviditetsvecka 11+0—13+6, antingen genom slidan eller fran framre bukvaggen. Med hjalp av
undersdkningen kan antalet foster faststallas och graviditetens langd uppskattas mer exakt an
bara tidpunkten for din senaste menstruation. Under undersdkningen kan dessutom nackspal-
ten maétas och fostrets strukturer undersokas i stora drag. Bred nackspalt kan tyda pa en 6kad
risk for kromosomavvikelser eller strukturella avvikelser. Redan vid ultraljudsundersékningen
tidigt i graviditeten kan aven stora och allvarliga strukturella avvikelser upptackas. Om det visar
sig att fostret har en bred nackspalt eller en strukturell avvikelse far du information om dmnet
och vid behov ordnas ytterligare undersokningar.

2. Strukturell undersdkning

En strukturell ultraljudsundersokning utfors av en specialutbildad barnmorska i graviditets-
vecka 19-21 fran framre bukvéaggen. Genom den har undersokningen kan ungeféar tre fjardede-
lar av de viktigaste strukturella avvikelserna hos fostret identifieras. Om en avvikelse misstanks
under ultraljudsundersdkningen hanvisas den gravida till ytterligare undersgkningar. En
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strukturell undersékning kan aven goras senare, i graviditetsvecka 24—26, men da ar det inte
langre majligt att avbryta graviditeten, inte ens om fostret visar sig ha en allvarlig strukturell
avvikelse.



