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Tillykke med graviditeten!

En graviditet er en de mest fantastiske og speendende peri-
oder i en kvindes liv. En graviditet giver en masse gleede og
forventning, men ogséa tanker og bekymringer om barnets
sundhed. Med de seneste fremskridt inden for non-invasiv
fosterscreening, hvor der anvendes genetisk analyse, kan
NIPT teste risikoen for, at barnet har en af de mest alminde-
lige genetiske afvigelser.

Hvad er trisomi?

| hver celle i kroppen har vi 46 kromosomer, der danner
23 par. Trisomi er en kromosomafgivelse, hvor der er et
ekstra kromosom, dvs. tre i stedet for som normalt to (ét
fra hver foraelder). Trisomi kan forekomme i nogle eller alle
celler i kroppen og kan medfare bade fysiske og psykiske
funktionsnedsaettelser. Downs syndrom (trisomi 21),
Edwards' syndrom (trisomi 18) og Pataus syndrom
(trisomi 13) er de tre mest almindelige trisomier.

Estimeret forekomst
(ved fedslen)
Trisomi 21
(Downs syndrom) 1/700
Trisomi 18
(Edwards' syndrom) 1/71.900
Trisomi 13
(Pataus syndrom) 1/9.500
b 1/4.000

(DiGeorges syndrom)

Reference: Oxford Desk Reference: Clinical Genetics, Helen V. Firth og Jane A.

Hurst. Oxford University Press, 2005.

Hvad er NIPT?

NIPT (non-invasiv praenatal test) er en enkel, sikker og meget
palidelig fostertest, der analyserer sandsynligheden for triso-
mi 21, 18 og 13 med en falsomhed og en specificitet pa over
99 %, sammenholdt med 79 % for 1. trimesterscreeningen.
Se tabellen nedenfor. NIPT-testen kan ogsa teste for kens-
kromosomale aneuploidier, hvis det enskes. NIPT-testen kan
tages allerede fra graviditetsuge 10. NIPT-testen kan ogsa
bestemme barnets kan.

Hvordan fungerer NIPT?

NIPT-testen er baseret pa en blodpreve, som tages efter
graviditetsuge 10, hvor der foretages analyse af fosterets
dna, som cirkulerer i morens blod, for at undersege, om

der er for mange eller for f& kromosomer.

Under en graviditet kommer der dna fra fosteret og moder
kagen ind i morens blodbane. Dna'et analyseres, og nar
resultatet foreligger, er det let at beregne antallet af kromo-
somer hos fosteret. Til forskel fra 1. trimester-screeningen,
hvor der ses pa de tre proteinmarkarer, underseger NIPT
preecis dét, du gerne vil vide.

Der skal foretages ultralydsscanning for at datere graviditeten
og bestemme antallet af fostre. NIPT er en screeningstest, og
et hojrisikoresultat ber bekraeftes med en fostervandsprove.
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