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Antligen gravid!

Graviditeten ar en av de mest fantastiska och spannande tidpunk-
terna i en kvinnas liv. Den medfér mycket glédje och férvantan
men aven funderingar och omtanke om det blivande barnets
hélsa. Baserat pa de senaste framstegen inom icke-invasiv foster
screening med genetisk analys kan NIPTtestet analysera
sannolikhet for att ditt blivande barn bér pa nagra av de vanligaste
genetiska avvikelserna.

Vad innebar en trisomi?

| alla vara celler i kroppen har vi en uppséttning av 46 kromosomer,
ordnade i 23 par. En trisomi ar en medicinsk beskrivning av att det
finns en extra kromosom, alltsa tre istéllet for det normala tva (en
var fran de bada foraldrarna). Trisomi kan férekomma i nagra eller
alla celler i kroppen, och kan medféra saval fysiska som mentala
handikapp for den drabbade. Downs syndrom kallas Trisomi 21,
eftersom det orsakas av att det finns en extra kromosom i
kromosompar nummer 21. Downs syndrom, Edwards syndrom
(Trisomi 18) och Pataus syndrom (Trisomi 13) &r de tre vanligast
férekommande trisomierna.

Uppskattad forekomst
(vid fodsel)
Trisomi 21
(Downs syndrom) 1/700
Trisomi 18
(Edwards syndrom) 1/7900
Trisomi 13
(Pataus syndrom) 1/9500
it 1/4000

(DiGeorges syndrom)

Kélla: Oxford Desk Reference: Clinical Genetics by Helen V. Firth and Jane A. Hurst.
Oxford University Press, 2005.

Vad ar NIPT?

NIPT (Non-Invasive Prenatal Test) ar ett enkelt, sékert och mycket
tillforlitligt prenataltest som mater sannolikheten for trisomi 21,
18 och 13 med en kanslighet pa éver 99%, jamfort med 79% for
KUB. Se nedan tabell for ytterligare information. Man kan vélja till
analys av kénskromosomavvikelser.

NIPT kan goras frén och med 10 fullgdngna graviditetsveckor.

Om du 6nskar kan NIPT dven bestdmma barnets kon.

Hur fungerar NIPT?

NIPT utfors pa ett blodprov som tas efter 10 veckors graviditet
for att analysera DNA fran fostret, som cirkulerar i moderns blod,
for att undersoka om det forekommer fér méanga eller for fa
kromosomer.

Under graviditeten passerar DNA fran fostret och moderkakan ut
i moderns blodomlopp. Detta analyseras, och utifran resultatet
kan man enkelt rékna fostrets kromosomer. Till skillnad mot KUB
dar man tittar pa tre proteinmarkorer, undersoker man med NIPT
exakt det som man &r intresserad av att veta.

Ultraljud skall goras for att datera graviditeten och bestdmma
antal foster.

NIPT &r ett screeningtest och hogrisksvar bor konfirmeras
med fostervattenprov.
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