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Downin oireyhtyman seulonta alkuraskaudessa
— haluatko osallistua?

Taman tiedotteen tarkoitus on auttaa sinua paattamaan, haluatko osallistua Downin oireyhty-
man seulontaan. Seulonta perustuu ultradanitutkimukseen ja aidin verinaytteisiin. Sen avulla
on mahdollista jo alkuraskaudessa ldytaa hyvin suuri osa Downin oireyhtymaa?) sairastavista
sikidista.

Seulontaan samoin kuin mahdollisiin jatkotutkimuksiin osallistuminen on
vapaaehtoista.

Seulonnan tarkoitus on I6ytaa ja ohjata jatkotutkimuksiin ne aidit, joiden raskaudessa on
suurentunut todennakoisyys saada Downin oireyhtymaa sairastava lapsi. Todennakoisyys
lasketaan aidin ian, ultradanitutkimuksessa maaritetyn niskaturvotuksen paksuuden ja aidin
verindytteista maaritettyjen merkkiaineiden pitoisuuksien perusteella?). Lopullisen todenna-
koisyyden laskee tata varten kehitetty tietokoneohjelma. Positiivinen seulontatulos tarkoit-
taa, etta kyseisessa raskaudessa sikiolla on suurentunut todennakoisyys sairastaa Downin
oireyhtymaa.

Viidessa prosentissa raskauksista seulontatulos on positiivinen eli sikidlla on suurentunut
todennakoisyys Downin oireyhtymaan. Tahan viiden prosentin ryhmaan keskittyy yli 80 %
niista raskauksista, joissa sikiolla todella on Downin oireyhtyma. On hyva huomata, etta suu-
rimmassa osassa niista raskauksista, joissa seulontatulos on positiivinen, sikiolla ei ole Dow-
nin oireyhtymaa.

Nykyinen menetelma on parempi kuin pelkastaan aidin ikdan perustuva seulonta, ja loytaa
siis paremmin ne raskaudet, joissa riski sikidon sairastamaan Downin oireyhtymaan on kohon-
nut. Nama seulonnan avulla I6ydettavissa olevat aidit voidaan ohjata jatkotutkimuksiin, jos
he niin haluavat. Jatkotutkimuksilla tarkoitetaan sikion kromosomien tutkimista sikion soluista
ottamalla istukka- tai lapsivesinayte. Mikali sikidn todetaan sairastavan Downin oireyhtymaa,
perheen on mahdollista valmistautua sairaan lapsen syntymaan tai paattaa raskauden kes-
keyttamisesta, mika on Suomen lain mukaan mahdollista 24 raskausviikkoon saakka.

Neuvolan lahetteelld seulontaan

Riskiraskausseulonta toteutetaan neuvolan lahetteella synnytyssairaalan aitiyspoliklinikalla.
Raskausviikkojen 10-12 valisena aikana tehdaan ensin ultradanitutkimus, jossa sikion koko
ja niskaturvotuksen paksuus maaritetdan. Samana tai lahipaivinad otetaan aidista verinay-
te, josta maaritetaan merkkiaineiden pitoisuudet. Tietokoneohjelma laskee riskin suuruuden.
Vastaus tulee viikon kuluttua verinaytteiden ottamisesta.



Negatiivinen seulontatulos eli matala todennakoisyys Downin oireyhtymaan ilmoitetaan
aidille kirjeitse. Tama tarkoittaa, etta Downin oireyhtyman todennakoisyys kyseisessa ras-
kaudessa on pienempi kuin 35-vuotiaan aidin pelkastaan ikaan liittyva todennakdisyys (ris-
kiluku pienempi kuin 1:250).

Negatiivisen seulontatuloksen saa noin 95 % aideista. Negatiivinen seulontatulos ei kuiten-
kaan koskaan takaa, etta sikid on taysin terve.

Positiivinen seulontatulos eli suurentunut todennakoisyys tarkoittaa, ettd kyseisessa
raskaudessa Downin oireyhtyman todennakoisyys on suurempi kuin 1:250 ja jatkotutkimuk-
set sikion kromosomiston maarittamiseksi ovat mahdollisia perheen niin halutessa. Positii-
visesta seulontatuloksesta ilmoitetaan aidille puhelimitse tai kirjeitse Naistenklinikan
Sikidtutkimusyksikosta, jolloin myds kerrotaan jatkotutkimuksiin liittyvista asioista ja varataan
tarvittaessa niihin aika.

Downin oireyhtyma on mahdollista todeta varmuudella vain sikion soluista, joita saadaan
tutkittaviksi joko istukka- tai lapsivesinaytteesta. Kumpaankin menetelmaan liittyy pieni kes-
kenmenon vaara (alle 1 %), joten on tarkeaa, etta naytteisiin ohjautuvat vain ne naiset, joiden
raskaudessa on todettu suurentunut todennakadisyys.

Raskauden edetessa kaikkien alkuraskauden seulonnassa kayneiden on mahdollista kayda
toisessa ultradanitutkimuksessa raskausviikoilla 19-21 sikion rakenteiden tarkastelemiseksi.
Mikali sen tulos on normaali, niin raskautta seurataan normaalisti neuvolassa.

1) Downin oireyhtyma eli 21-trisomia on hairid, jonka aiheuttaa solussa esiintyva ylimaarainen
kromosomi nro 21. Ylimaaraisen kromosomin syyna on hairid munasolun tai siittion muodostu-
misessa jo ennen hedelmaittymista. Suomessa Downin oireyhtymaa sairastavia lapsia syntyy
noin yksi kuuttasataa tervettd lasta kohti. Downin oireyhtymaa sairastavat ovat keskivaikeasti
kehitysvammaisia, heilla on tyypilliset kasvonpiirteet ja melko usein synnynnainen sydanvika
seka lisdantynyt riski sairastua leukemiaan.

2) Niissa raskauksissa, joissa sikiollda on Downin oireyhtyma, niskaturvotus on suurentunut ja

merkkiaineet (HCG-beeta ja PAPP-A) erittyvat istukasta aidin verenkiertoon eri pitoisuuksina
kuin normaalissa raskaudessa.
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