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Genetisk fosterdiagnostikk

| denne brosjyren far du informasjon om muligheten til

a fa utfort genetisk fosterdiagnostikk i Norge. Genetisk
fosterdiagnostikk betyr undersgkelser av fosteret eller
den gravide, for a pavise eller utelukke genetisk sykdom
eller utviklingsavvik hos fosteret. Denne brosjyren om-
handler forst og fremst fostervannsprgve, men nevner ogsa
morkakeprgve som kan vzere aktuelt i spesielle tilfeller.

Hensikten med brosjyren er a forberede deg og
din partner til veiledning og til selve preveta-
kingen. Brosjyren erstatter ikke den genetiske
veiledningen og informasjonen som du har rett
til etter loven. (Lov om medisinsk bruk av bio-
teknologi.)

Hva er fostervannsprgve?

Gjennom en tynn nal suges det ut en liten del av fostervannet. Fostervann inneholder celler som
stammer fra fosteret. Etter & ha dyrket cellene i laboratoriet kan man fa informasjon om kromo-
som-mensteret til fosteret.

Til hvem, og i hvilke situasjoner,

kan det gis tilbud om genetisk fosterdiagnostikk?

« kvinner som er 38 ar eller eldre ved forventet tidspunkt for fedselen. Risikoen for & fa barn med
kromosomsykdom gker med kvinnens alder. Alder er den vanligste arsaken til at kvinner far til-
bud om genetisk fosterdiagnostikk

* kvinner eller par som tidligere har fatt et barn med kromosomavvik

* kvinner eller par som tidligere har fatt et barn med ryggmargsbrokk

* kvinner som bruker medisiner fordi de har epilepsi

« kvinner med forhayet risiko for a fa barn med alvorlig kromosomavvik, fordi kvinnen eller man-
nen er baerer av kromosomforandring

« der hvor kvinnen eller paret har risiko for a fa barn med annen alvorlig arvelig sykdom, og hvor
det er mulig & undersgke fosteret for dette

« der hvor det er stor risiko for alvorlig kjsnnsbundet sykdom og genfeilen ikke er funnet

+ dersom en ultralydundersgkelse har vist tegn pa mulig kromosomavvik hos fosteret

« i spesielle tilfeller kan kvinner eller par som er i en vanskelig livssituasjon, og som mener de ikke
vil klare den ekstra belastning et funksjonshemmet barn kan medfere, fa tilboud om genetisk
fosterdiagnostikk.

Hva kan vi finne ut ved hjelp

av genetisk fosterdiagnostikk?

« Fostervannsprgven viser hvor mange kromo-
somer fosteret har, om det er for mange eller
for fa kromosomer, og eventuelle strukturelle
feil pa kromosomene. Det mest kjente kromo-
somavviket er Down syndrom. Noen kromo-
somavvik er alvorlige og andre er mindre
alvorlige.

* Undersgkelsen kan ogsd male mengden av
alfa-feto-protein, et protein som finnes i foster-
vannet. Forhgyede verdier av dette proteinet
gir mistanke om blant annet apen ryggmargs-
brokk.| dag er ultralydundersgkelse et alterna-
tiv for a finne ryggmargsbrokk. Dersom det er
hoy risiko for ryggmargsbrokk, ma denne
undersokelsen gjeres pa sykehus med hegy
kompetanse i ultralyddiagnostikk.

« | tilfeller med kjent alvorlig arvelig sykdom i
familien kan den gravide undersgkes med tanke
pa om fosteret har fatt sykdommen. Genetisk
utredning ma som regel gjeres for svangerska-
pet. Paret henvises til medisinsk genetisk avde-
ling ved sykehus sa snart som mulig etter at gra-

viditeten er pavist. Fosterdiagnostikk gjeres da
ofte ved hjelp av en morkakeprgve etter ti full-
gatte uker av svangerskapet.

Hva kan vi ikke finne ut ved

hjelp av genetisk fosterdiagnostikk?
Normale funn ved fosterdiagnostikk gir ingen
garanti for a fa et friskt barn. Misdannelser som
ikke er forbundet med kromosomavvik eller
andre forhold i fostervannet eller morkaken, kan
ikke pavises ved undersgkelsen.

Genetisk veiledning

Hvis det kan vaere aktuelt med genetisk foster-
diagnostikk, henvises kvinnen av egen lege eller
jordmor til en sykehusavdeling for medisinsk
genetikk som finnes ved noen av de store syke-
husene. Her far kvinnen eller paret en veiled-
ningssamtale. Eventuelle reiseutgifter for
kvinnen eller paret dekkes etter folketrygdens
regler. Kvinnen ber henvises tidlig i svangerska-
pet. Ved veiledningssamtalen gar man grundig
gjennom familiehistorien og sper etter opplys-
ninger som kan pavirke vurderingen. Det blir
informert om selve prgvetakingen og forholds-
regler etter denne, om hvilke svar preven kan gi,
og mulige konsekvenser dette kan fa for barnet,
kvinnen, paret og familien. Det endelige valget
om det skal utfgres fostervannsprove tar
kvinnen etter veiledningssamtalen.

Nar og hvordan

utfores fostervannsprgven?
Fostervannsprgven blir vanligvis utfert nar
kvinnen har veert gravid i omkring 14 uker. Hvor
langt svangerskapet har kommet, bestemmes
ut fra dato for siste menstruasjon, men kan bli
korrigert ved ultralydundersokelse. Er det usik-
kert hvor lenge svangerskapet har vart, er det
viktig at det utferes ultralydundersekelse for
kvinnen kommer for 3 ta fostervannsprove.

For fostervannspreven ma gynekologen vite
Rhesus-blodtypen fordi Rhesus-negative kvinner
far tilbud om antistoffer mot Rhesus antigen i for-
bindelse med fostervannsprgven.

Proven kan tas ved landets store sykehus
(regionsykehusene) og for tiden ogsa ved
Sentralsykehuset i Rogaland. Gjennom en tynn
nal suger man ut en liten del av fostervannet.
Det er ikke behov for lokalbedgvelse. De fleste
vil ikke ha behov for sykmelding etter at preven
er tatt. Skriftlig svar pd kromosomundersg-
kelsen vil i de fleste tilfeller foreligge etter ca.tre
uker, enkelte ganger noe senere. Hvis man
finner avvik, kontaktes kvinnen pa avtalt mate
fra sykehusets medisinsk genetiske avdeling.

Risiko

Fostervannspraven gker risikoen for abort med
0,5til 1 % i forbindelse med prevetakingen.Noen
vil kunne oppleve en mindre lekkasje av foster-
vann via skjeden etter at proven er tatt.
Lekkasjen stopper som regel av seg selv.

Ved morkakeprgve er risikoen for abort omtrent
som ved fostervannsprgve.

Ditt valg

Gjennom genetisk veiledning skal du fa relevant

informasjon som vil hjelpe deg til 4 velge om du

onsker & motta tilbudet om genetisk fosterdiag-

nostikk. Likevel er det en fordel allerede nd a

tenke gjennom noen spgrsmal.

* @nsker du a vite det dersom fosteret har alvor-
lige utviklingsavvik?

+ Hva vil du gjere dersom fosteret har alvorlige
utviklingsavvik?

Dersom det gjgres avvikende funn, vil du og din

partner ha anledning til & drefte funnet og situ-

asjonen rundt det med en spesialist.




