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Bakgrund

Enligt Socialstyrelsens forfatthning SOSF-FS 2012:20 ska information om
fosterdiagnostik erbjudas till alla gravida och deras partner vid forsta besoket pa
BMM. Alla tillfrdgas om de 6nskar information om fosterdiagnostik vid inskrivning i
tidig graviditet. Informationen till de som 6nskar, ges skriftligt och muntligt. Hanvisa
aven till informationsfilmen pa 1177.se "Vad ar Fosterdiagnostik” och websidor. Den
gravida ska erbjudas betanketid mellan mottagen information och beslut gallande
fosterdiagnostik.

For ytterligare information om fosterdiagnostik for blivande féraldrar och personal se
Svenskt natverk for information kring fosterdiagnostik (Snif). Har finns ocksa ett
skriftligt samtalsstod for barnmorskor, samt bildstéd som kan anvandas i samtalet
med blivande féraldrar och bilder som kan delas ut till blivande féraldrar med lankar
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till filmer och skriftlig info. Bilderna visar bland annat hur man kan tanka runt
sannolikhet bilaga-2-bildstod-for-barnmorskor-for-utskrift-20231018. pdf

Frivilligheten vad géaller undersdkningarna ska betonas och lakartid ska erbjudas.

Halsosamtalet/inskrivningssamtal |
tidig graviditet

Vid halsosamtalet i tidig graviditet del 1 stéller BM en 6ppen fraga: ex "Vad har
du/ni for tankar och fragor kring fosterdiagnostik?” Beroende pa den
gravida/parets svar gar man vidare med fragan om de dnskar information, tex
"Géar det bra att jag beréttar vad fosterdiagnostik innebér och vad som finns i
Uppsala?”

Om den gravida/paret 6nskar kan bildstodet tas fram som stdd i samtalet (tex bild 1
som understryker frivilligheten och bild 2 med végval) stodmaterial-for-samtal-om-
fosterdiagnostik-pa-barnmorskemottagning-20231018.pdf. Lat den gravida styra
samtalet, men fokus bor ligga pa reflektion kring beslutet snarare &@n fakta om
metoderna. Lankar till informationsfilmer (Informationsfilm om fosterdiagnostik,
youtube.com) och skriftlig information om metoderna och tillstdnden som kan
upptackas kan ges till den gravida/paret bilaga-3-bildsstod-som-kan-delas-ut-efter-
forsta-samtalet-for-utskrift-20231018.pdf for att lasa pa hemma innan beslut fattas
och eventuell bokning av fosterdiagnostik vid nasta besok.

Informera kort och sakligt om de alternativ som Region Uppsala har att erbjuda.

Betona frivilligheten och erbjudandet

e Alla erbjuds tva ultraljudsundersokningar under graviditeten, en i forsta
trimestern (TUL) och en i andra trimestern (RUL). Ultraljudsundersokningar
gors for datering, bedémning av eventuell flerb6rd och for anatomisk
granskning.

e Ultraljudsundersokningen i forsta trimestern (TUL) kan om man sa dnskar
kombineras med en sannolikhetsbedémning av vissa kromosomavvikelser
(KUB), vilket erbjuds alla gravida. Var tydlig med att informera om att KUB inte
ar en medicinsk rekommendation. KUB ar ett erbjudande dar den
gravida/paret sjalva maste ta stallning till om de 6nskar fa denna undersokning
som innebar en sannolikhetsbedémning for kromosomavvikelse fér 13, 18 och
21. Trisomi innebar att det finns en extra kromosom. Trisomi 21 &r det som
kallas Downs syndrom.

e Ultraljudsundersdkning i andra trimestern (RUL), vanligen omkring v 19,
rekommenderas da det finns ett medicinskt varde av att ta reda pa antal
foster, bedoma graviditetslangd samt se moderkakans lage. Vid
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graviditetsvecka 18-20 ar fostret stbrre och mer utvecklat och vissa avvikelser
som inte kan ses tidigare, kan ses nu, TUL kan darfor inte ersatta RUL. Det
innebar ocksa en fordel for dvervakningen av resterande del av graviditeten
och férlossning.

e Tank pa att alla erbjudanden ar frivilliga och att varje ultraljudsundersokning ar
en form av fosterdiagnostik som innebar att man kan fa ett avvikande eller
ovantat resultat som man behover ta stallning till.

e Ultraljudsbarnmorskans fokus &r pa den medicinska undersokningen. Det
finns sallan medicinska skal att bedéma kon vid ultraljudsundersdkningar och
undersdkningen i andra trimestern ska inte forlangas i syfte att faststalla kon.
Om undersokaren ser kon har man som patient ratt att fa veta konet. Besked
ges i sddana fall direkt till patienten, aldrig pa lappar eller via anhériga. Viktigt
att gravid/partner kanner till att det aldrig ingar i ultraljudet i férsta trimestern
att f veta kon.

e Fosterdiagnostik kan visa en del om fostrets héalsa, tex vissa
kromosomavvikelser, men det finns ingen fosterdiagnostik som kan pavisa
eller utesluta alla avvikelser. Man kan upptacka fynd som man inte vet vilken
betydelse de har for fostrets hélsa.

Information om fdrsta trimesterultraljud
TUL och, kombinerat ultraljud och biokemi

Syftet med ultraljudsundersokningen i forsta trimestern ar att bedoma hur langt
graviditeten har gatt, hur manga foster det finns och att tidigt kunna se allvarliga
fosteravvikelser. Bedomning av hur langt graviditeten har gatt och berakning av
forvantat forlossningsdatum gors sakrare i dessa veckor jamfért med det senare
ultraljudet. Vid IVF-graviditeter beraknas graviditetslangden utifran insattning av
embryo.

Ett tidigt ultraljud har fordelar vid graviditeter med fler &n ett foster for att bedéma
vilken typ av flerbdrdsgraviditet det ar. Det har betydelse for hur man sen
rekommenderar att man foljer graviditeten. Ultraljudsundersdkningen av fostret i
forsta trimestern gors systematiskt utifrdn en checklista och kan upptacka vissa
allvarliga fostermissbildningar men kan inte ersatta rutinultraljudet i graviditetsvecka
18-20.

Forutom den strukturerade ultraljudsundersékningen vid TUL kan man i samma
graviditetsveckor ocksa berakna sannolikhet for vissa kromosomavvikelser. Man
kombinerar da resultat av en ultraljudsmatning av fostrets nackuppklarning (NUPP)
och blodprovstagning av den gravida. Utifran detta kan man berakna sannolikheten
att fostret har en av de vanligaste kromosomavvikelserna som okar i forekomst med
kvinnans alder, trisomi 13, 18 och 21 (Downs syndrom). Trisomi 13 och 18 ar
ovanligare men har betydligt dystrare prognos.
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Nackuppklarningen ar en vatskespalt under huden som finns hos alla foster i tidig
graviditet men som sen forsvinner. Basta tiden att gora NUPP-undersokningen &ar
12+3 — 13+2. Blodprovet som tas pa den gravida kvinnan analyseras for tva olika
amnen; beta-hCG och PAPP-A som bada finns normalt hos gravida kvinnor.
Forandringar i nivaerna av dessa amnen ar kopplade till sannolikheten for att fostret
har en kromosomavvikelse.

Blodprovet kan lamnas pa barnmorskemottagningen eller pa C-lab, ingang 70, helst
en vecka innan ultraljudsundersékningen. Provet tas tidigast efter 9 hela
graviditetsveckor och inte senare an 13 fulla graviditetsveckor. Basta tiden att ta
provet ar omkring graviditetsvecka 10. Efter blodprovstagning och
ultraljudsundersokning réaknas en sannolikhetssiffra fram. Svaret pa undersokningen
ges samma dag som ultraljudet. Det ges med en siffra som visar pa sannolikhet, dvs
inte ett definitivt svar. Om sannolikheten ar 1 av 200 eller mer (ex 1/150, 1/20)
erbjuds man att, om man vill, gora vidare utredning for att avgéra om det finns en
kromosomavvikelse eller inte. Detta kan inneb&ra antingen prov for NIPT (Non
Invasive Prenatal Test) eller moderkaksprov (CVS) NIPT innebar ett blodprov fran
kvinnan. Provet ger information om fostret har en extra kromosom av kromosom 13,
18 eller 21. NIPT ar mycket tillforlitigt om det visar normalt antal kromosomer. NIPT
ar inte ett diagnostiskt test. Om provet visar en extra kromosom 13, 18 eller 21,
behdver det bekréftas med moderkaksprov eller fostervattenprov (AMC) for en séker
diagnos.

Om man valjer KUB for sannolikhetsberakning och far besked om en lag sannolikhet,
erbjuds ingen ytterligare utredning.

Om man innan forsta trimesterultraljudet genomgatt NIPT med ett normalt resultat
finns ingen anledning att gora sannolikhetsberakning for kromosomavvikelse, men
det finns fortfarande fordelar med att géra TUL.

Ocksa vid TUL utan riskbedomning kan man ibland upptacka tecken som kan
innebara forhojd sannolikhet for kromosomavvikelse. | sddana fall kommer man att
erbjudas information om mdjlighet till ytterligare utredning.

FO|j upp att

Paret forstar att TUL och RUL rekommenderas for att det har ett medicinskt
varde, men att KUB inte ar en medicinsk rekommendation utan ett erbjudande.
e Paret forstar att om sannolikheten ar 1:201 kommer man inte att f& mojlighet
till vidare utredning.
e Att paret ar inférstddda med att undersokningen kan innebéra flera
stallningstaganden
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Invasiv provtagning

e CVS/AMC ar de invasiva metoder som erbjuds om det ar nagot som avviker
vid UL i andra trimestern eller vid en KUB undersokning. Det &r ocksa ett val
for de som dnskar att fa ett direkt svar pa fragan "kromosomavvikelse”.

e Det kan ocksa erbjudas till en kvinna/par som i tidigare graviditet haft ett barn
med trisomi, eller gjort valet tidigare.

e Viktigt att paret far information om att ett invasivt prov okar risken for missfall
med 0,5%.

Inskrivningssamtal del 2 /Uppfdoljande
besok

Uppfdljande samtal gors med fordel vid inskrivningsbesdk 2. Viktigt att efterstrava
tvastegsforfarande innan kvinna tar beslut och innan fosterdiagnostiska tester
bokas/planeras

Bekrafta hur paret tagit emot informationen
och ev. fragor

e FOlj upp hur paret stéller sig till olika svarsalternativ.

¢ Sammanfatta samtalet i journalen: Information om fosterdiagnostik given.
Dokumentera om paret har sett informationsfilmen om Fosterdiagnostik pa
1177.se Fosterdiagnostik - 1177

e Dokumentera om paret avstar TUL, vill géra TUL eller TUL med
sannolikhetsberakning for kromosomavvikelser (KUB)

e FOr ytterligare information for blivande foraldrar och personal om
fosterdiagnostik och tillstanden man testar for se Svenskt natverk for
information kring fosterdiagnostik

Patientinformation

Patientinformation delas ut i samband med besok.

Information om fosterdiagnostik (Iank till flera sprak)

Information om rutinultraljud (Iank till flera sprak)

e Bildstod med lankar att dela ut: bilaga-3-bildsstod-som-kan-delas-ut-efter-
forsta-samtalet-for-utskrift-20231018.pdf (endast p& svenska)
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Lankar

Det finns flera patientforeningar du kan kontakta om du undrar nagot om de
avvikelser som fosterdiagnostiken kan visa. Nagra exempel hittar du har:

Foreningen for utvecklingsstorda Barn, Ungdomar och Vuxna, FUB, 1177.se

e Svenska Downféreningen, 1177.se
e Svenska Turnerféreningen, 1177.se
e Svenskt natverk for information kring fosterdiagnostik, Snif, 1177.se
o Den vanligaste trisomin &r trisomi 21. Den kallas for Downs syndrom. Las mer
om Downs syndrom i information kring fosterdiagnostik, uploads.staticjw.com
(pdf).
Det finns andra mer ovanliga och allvarligare trisomier. Las mer pa
Socialstyrelsens hemsida om trisomi 13, Pataus syndrom, 1177.se, och om
trisomi 18, Edwards syndrom, 1177.se.
Det kan ocksa bli avvikelser i kdnskromosomerna. De avvikelserna kallas
Turners syndrom, 1177.se och Klinefelters syndrom, 1177.se.
Dokumenthistorik
Granskare

Birgitta Segeblad, Agnes Edling, Ellen Ternby, Lena Axén
Revisionsdatum
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