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Screening test for Downs symtom i borjan
av graviditeten — vill du delta?

Med denna information vill vi hjalpa dig att avgéra om du vill delta i screeningen for att
faststalla eventuellt Downs syndrom. Screeningen baserar sig pa ultraljudundersokning och
blodprov pa modern. Harigenom ar det majligt att redan i boérjan av graviditeten spara en stor
del av de foster som har Downs syndrom®).

Deltagande i screeningen och eventuella fortsatta undersékningar ar frivilligt.

Syftet med screeningen ar att identifiera mddrar med férhdjd sannolikhet for att fa barn med
Downs syndrom och att styra dessa maodrar till fortsatta undersékningar. Sannolikheten be-
raknas utgaende fran moderns alder, tjockleken av den vid ultraljudundersdkningen faststall-
da nacksvullnaden hos fostret samt koncentrationen av vissa markdrer i moderns blodprov?).
Den slutliga sannolikheten beraknas av ett for detta andamal framtaget datorprogram. Ett
positivt screeningsresultat betyder att fostret har férhéjd sannolikhet att f& Downs syndrom.

Resultatet av screeningen ar positivt i fem procent av graviditeterna dvs. fostret har férhojd
sannolikhet att fddas med Downs syndrom. Till denna fem procents grupp hor éver 80 % av
de graviditeter dar fostret de facto fods med Downs syndrom. Det ar att observera att i de
flesta av de graviditeter dar screeningsresultatet ar positivt, har fostret inte fatt Downs syn-
drom.

Det nuvarande systemet ar battre an en screening enbart pa basen av moderns alder och spa-
rar alltsa mera effektivt graviditeter dar det finns foérhojd risk for att fostret far Downs syndrom.
De modrar som identifieras genom screeningen kan styras till fortsatta undersokningar om
de sa onskar. Fortsatta undersékningar innebar att fostrets kromosomer underséks genom
att ta ett moderkaks- eller barnvattenprov. Konstateras fostret ha Downs syndrom, kan famil-
jen forbereda sig infor fodseln av ett sjukt barn, eller 1ata avbryta graviditeten vilket enligt finsk
lag ar majligt anda till 24 graviditetsveckan.

Till screening genom remiss fran radgivningen

Riskgraviditetsscreeningen sker pa forlossningssjukhusets moderskapspoliklinik med remiss
av radgivningen. Under 10 — 12 graviditetsveckan gors forst en ultraljudsundersokning dar
fostrets storlek och tjockleken av nacksvullnaden faststalls. Samma dag eller inom de nar-
maste dagarna tas ett blodprov pa modern dar koncentrationen av markérerna faststalls.
Datorprogrammet beraknar riskens storlek. Svar ges en vecka efter blodproven.



Negativt screeningsresultat eller ringa sannolikhet meddelas per brev till modern. Det
betyder att sannolikheten for Downs syndrom i samband med den aktuella graviditeten ar
mindre an den fér en 35-arig moder berdknade enbart aldersbaserade sannolikheten (riskta-
let mindre an 1:250).

Ca 95 % av modrarna har ett negativt screeningsresultat. Ett negativt resultat ar dock aldrig
en garanti for att fostret ar helt friskt.

Ett positivt screeningsresultat eller storre sannolikhet betyder att sannolikheten for
Downs syndrom i samband med den aktuella graviditeten ar stérre an 1:250, och om familjen
sa onskar ar det mdjligt att foreta fortsatta undersdkningar for att faststalla fostrets kromo-
somer. Ett positivt screeningsresultat meddelas modern per telefon eller brev av Kvin-
noklinikens fosterdiagnostiska enhet. Samtidigt ges ockséa information om fragor i anslutning
till fortsatta undersdkningar och tid reserveras om sa behdvs.

Downs syndrom kan med sakerhet faststallas endast genom fostrets celler, som tas fran mo-
derkakan eller barnvattnet for undersokning. Vardera metoden innebar en liten risk for missfall
(mindre an 1 %), och det ar darfor viktigt att till fortsatt undersokning styrs endast de kvinnor
betraffande vilkas graviditet en forhojd sannolikhet for Downs syndrom har konstaterats.

Nar graviditeten framskrider har alla som genomgatt screeningen i borjan av graviditeten
mojlighet att underga en andra ultraljudsundersokning under 19 — 21 graviditetsveckan for att
granska fosterstrukturen. Om resultatet av denna undersdkning ar normalt, sa sker uppfolj-
ningen av graviditeten pa sedvanligt satt pa radgivningen.

) Downs syndrom eller Trisomi-21 ar en kromosomrubbning som beror pa férekomsten av en
extra kromosom 21 i cellen. Orsaken till denna extra kromosom ar en avvikelse vid aggcells- el-
ler spermiebildningen redan fore befruktningen. | Finland fods det ungefar ett barn med Downs
syndrom pa 600 friska barn. De som har Downs syndrom ar mattligt utvecklingsstérda, de har
typiska ansiktsdrag och ratt ofta medfott hjartfel samt [6per forhojd risk att insjukna i leukemi.

2) | de graviditeter dar fostret har Downs syndrom ar nacksvullnaden foérstorad och markoérerna

(HCG-beta och PAPP-A) utsondras fran moderkakan i moderns blodomlopp i koncentrationer
som skiljer sig frdn en normal graviditet.
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