\“'ﬂ Helsedirektoratet

Returadresse: Helsedirektoratet, Pb. 7000 St. Olavs plass, 0130 Oslo, Norge

Helse- og omsorgsdepartementet Deres ref.: 16/3775

Postboks 8011 Dep VAr ref.: 16/40873-6

0030 OSLO Saksbehandler: Anne Forus
Dato: 05.12.2017

Helsedirektoratets tilradning - Bruk av NIPT for undersgkelse av alvorlig arvelig kjgnnsbundet
sykdom

Helsedirektoratet viser til departementets brev datert 19. april 2017. Departementet finner det
hensiktsmessig selv a behandle spgrsmal om godkjenning for bruk av NIPT/NIPD ved alvorlig
kjsnnsbundet sykdom og alvorlig monogen sykdom. Departementet ber samtidig om Helsedirektoratets
tilradning i spgrsmal om NIPT/NIPD skal godkjennes for disse formalene.

Helsedirektoratet gir her tilrddning om bruk av NIPT for & bestemme fosterets kjgnn nar det er risiko for
alvorlig arvelig kisnnsbundet sykdom. | vedlegget til dette brevet gjgr vi naermere rede for prosess og
grunnlag for tilrddningen. Tilradning om bruk av NIPD ved alvorlig, arvelig monogen sykdom kommer i et
eget brev nar saken har veert framlagt for Bioteknologiradet.

Helsedirektoratets vurdering og tilradning

Dagens tilbud: Ved risiko for alvorlig, arvelig kignnsbundet sykdom hos fosteret far den gravide tilbud
om malrettet genetisk analyse av morkakeprgve etter uke 10 eller fostervannsprgve etter uke 15.
Morkakeprgve og fostervannsprgve er invasive undersgkelser, og det er en risiko for prosedyrerelatert
spontanabort etter inngrepet. Risiko er 0.5 -1 %.

Helsedirektoratets tilrddning til Helse- og omsorgsdepartementet:
Direktoratet anbefaler at NIPT for a bestemme fosterets kjgnn godkjennes som fosterdiagnostisk
metode til bruk nar det er risiko for alvorlig, arvelig kjipnnsbundet sykdom hos fosteret.

Hovedargumentene for Helsedirektoratets tilradning:

e NIPT er en test med hgy spesifisitet og sensitivitet for 3 bestemme fosterets kjgnn. Testen
medfgrer ingen risiko for spontanabort, og er et trygt alternativ til morkakeprgve og
fostervannsprgve.

e Innfgring av NIPT vil redusere antall invasive prgver siden det ikke er ngdvendig a gjgre
oppfelgende genetisk undersgkelse nar fosteret er en jente.

e Det er etisk og medisinsk problematisk ikke a gi gravide med indikasjon for fosterdiagnostikk
muligheten til 3 velge en tryggere undersgkelsesmetode.

e Godkjenning av metoden fgrer ikke til endring i indikasjoner for fosterdiagnostikk. Gravide
som far tilbud om fosterdiagnostikk fordi de har risiko for a fa barn med alvorlig
kignnsbundet sykdom, har allerede tiloud om fosterdiagnostikk ved hjelp av morkakeprgve
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eller fostervannsprgve. Det er bare disse som kan fa tilbud om NIPT for & bestemme fosterets
kjgnn.

Anbefalinger for bruk av metoden:

e Den gravide bgr kunne velge mellom NIPT for pavisning av kjgnn og
morkakeprgve/fostervannsprgve for & undersgke den aktuelle genetiske tilstanden. Det ma
veiledes godt om forskjellen pa de to Igpene, bl.a. om risiko og tidsaspekt.

o Infrastruktur for prgvetaking og analyse ma etableres fgr et eventuelt tilbud om NIPT for 3
bestemme kjgnn gis til gruppen gravide med indikasjon. Det kan vaere aktuelt a fa analyser
utfgrt ved ett utenlandsk laboratorium inntil metoden er etablert i Norge, forutsatt at norske
fagmiljper far tilgang til data som er ngdvendig for a evaluere metoden (testpositive,
inkonklusive, falske testpositive etc.)

e Huvis analysetilbud skal bygges opp i Norge bgr det ses i sammenheng med NIPT/D for andre
indikasjoner og forega pa ett sted.

e Ultralydundersgkelse for a datere svangerskapet og avklare antall foster kan gjgres for eller i
uke 10. Ultralydundersgkelsen utfgres samtidig som blodprgven tas, eller i forkant. Ordningen
bgr kunne tilpasses lokale forhold, men en medisinskgenetisk avdeling/godkjent virksomhet ma
veere ansvarlig for a rekvirere prgven.

o Genetisk avdeling mottar prgvesvar og formidler til pasienten. Henvisning til morkakeprgve ved
fostermedisinsk avdeling hvis fosteret er en gutt.

Mer utfyllende om beslutningsgrunnlag og Helsedirektoratets anbefalinger i vedlegget.
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