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Inledning

Till moédrahéalsovardens uppgifter hor att med olika metoder bedéma fostrets tillstand.
Fostrets tillvaxt och kroppsutveckling kan foljas med ultraljud.

| prov fran moderkakan eller fostervattnet kan det vantade barnets kromosomer undersokas.

De flesta barn fods helt friska och endast 2-3% av barnen har nagon missbildning eller
utvecklingsstorning. Av dessa har cirka 1/3 en kromosomférandring eller missbildning, som
kan upptackas med ultraljud eller genom fosterdiagnostiska prover.

Alla fosterundersokningar kan medféora fynd, som kan innebéra svara stallningstaganden for
foraldrarna. Varje undersdkning som erbjuds ar frivillig.



Ultraljudsundersokning

Med ultraljudsteknik kan man avbilda fostret inne i livmodern. Pa en TV-skarm ser man
rorliga bilder av fostret men ocksa fostrets inre organ som exempelvis: hjarna, hjarta,
magsack, njurar och urinblasa.

| enstaka fall kan missbildning, som vattenskalle, ryggmargsbrack, navelbrack, njurcystor
eller kombinationer av flera olika missbildningar upptackas vid ultraljudsundersdkningen.
En sadan upptackt blir alltid en chock for foraldrarna. Det ar viktigt att foraldrarna sa snart
som mojligt kan fa forklaringar och besked om missbildningen. Ofta maste undersokningen
upprepas av sarskilt erfarna lakare innan diagnosen blir helt klar. Det kan var bra om man
redan under graviditeten far traffa den barnlakare, som kommer att skéta eller operera barnet
efter forlossningen. Forlossningen kan da planeras pa béasta tankbara satt for barnet och
foraldrarna.

Normalt erbjuds alla blivande médrar en ultraljudsundersékning i borjan av graviditeten.
Graviditetslangden och forvantad forlossningsdag kan da bestammas och man kan ocksa
upptacka om mamman vantar tvillingar. Nagon ytterligare undersokning av fostren med
ultraljud sker normalt inte. Blivande mddrar, som redan har barn med nagon typ av
missbildning med risk for upprepning, erbjuds dock extra ultraljudsundersékning. Vid denna
studeras sarskilt de kroppsdelar eller organ, som kan drabbas av missbildning exempelvis
hjarna, hjarta eller urinvagar.

Det finns inga mojligheter att Iamna nagra garantier for att barnet skall vara friskt, trots att
bilden av fostret pa bildskarmen ar tydlig och detaljrik. Fostret kan vid undersokningen
exempelvis ligga pa ett satt sa att man inte ser ett ryggmargsbrack eller navelbrack. Vissa
missbildningar kan endast upptackas under den senare delen av graviditeten.

Ar det farligt med ultraljud?

Sedan 1964 har ultraljudsundersokningar utforts i Sverige pa gravida och man har fortldpande
kontrollerat effekten av denna undersdkningsmetod.

Vid en vanlig undersokning utsatts inte fostret for skadlig ultraljudspaverkan. Man har inte
heller funnit att det skulle vara farligt att géra upprepade undersodkningar.



Vad kan man undersoka med fostervatten- och moderkaksprov?
Det finns celler fran fostret i bade fostervattnet och i moderkakan. Man kan darfér gora saval
kromosombestamningar som vissa andra analyser i fostervatten- och moderkaksprov.

Kromosombestimning

Kromosomerna, som innehaller arvsanlagen, finns inne i cellens karna. Manniskan har 46
kromosomer, halften fran mamman och halften fran pappan. Tva av dessa ar
kénskromosomer. Omkring 0,5% av alla nyfédda barn har nagon form av kromosomavvikelse
och dessa barn har ofta missbildningar och psykisk utvecklingsstérning.

Exempel pa kromosomavvikelser

Den vanligaste avvikelsen ar Downs syndi@nongolism). Det finns d& tre kromosomer av
nummer 21 (sk trisomi) i stallet for tva. Fostrets celler har da 47 i stéllet fér 46 kromosomer.
Downs syndrom forekommer hos ett barn pa 700 och i Sverige fods cirka 150 barn med detta
syndrom varje ar. Aldre kvinnor har ékad risk att f& barn med denna kromosomavvikelse. |
35-ars aldern ar risken cirka 0,3% men vid 40 ar omkring 1% och efter 45 ars alder ar risken
ungefar 5%.

Barn med Downs syndrom ger en god kanslomassig kontakt men deras utveckling ar forsenad
| flera avseenden. De kan séallan folja vanlig skolundervisning och kan som regel aldrig lara
sig att lasa, skriva eller rdkna. De har ofta missbildningar som hjartfel och fortrangning i
matsmaltningskanalen. Samhallet kan genom olika atgarder stodja en familj, som har barn
med Downs syndrom. | vuxen alder kan personer trots denna kromosomavvikelse ibland klara
av ett eget boende, om de far tillrackligt med hjalp.

Klinefelters syndrom beror pa en sk konskromosomavvikelse hos pojkar, som da har en extra
X-kromosom. Arligen féds omkring 75 pojkar med denna kromosomrubbning. Det innebar i
de flesta fall ingen allvarlig skada fér den drabbade individen och vid férlossningen brukar
ingenting markas av denna rubbning. Ibland kan dock barn med Klinefelters syndrom fa
anpassningssvarigheter under skoltiden. En liten risk finns ocksa for psykisk sjukdom i vuxen
alder. Dessa pojkar ar sterila och kan krava sarskild hormonbehandling under puberteten for
att f& mer manlig kroppsutveckling.

Nagon gang (20-30 fall per ar) saknas den ena konskromosomen hos flickor. De ar kortvuxna
(omkring 145 cm) och har en ofullstandig utveckling av aggstockarna. Denna
kromosomavvikelse kallas for Turners syndrom och medfor sterilitet. Med hormonbehandling
far dessa flickor kvinnlig kroppsutveckling och normal langdtillvaxt.

Aven andra mindre vanliga kromosomavvikelser forekommer.



Biokemiska undersokningar

Med biokemisk analys av fosterceller kan man pavisa ett stort antal medfédda amnes-
omsattningssjukdomar, som alla ar sallsynta och ofta arftliga. Undersdkningarna utfors
endast, da ett barn i familjen redan har en sadan sjukdom. Vissa analyser kan endast utforas
pa moderkaksprov. Vantetiden innan man far besked varierar mellan nagra dagar upp till 6
veckor, dd man ibland maste anlita speciallaboratorier.

Under graviditeten finns i fostervattnet och i moderns blod ett speciellt &ggviteamne, som
kallas alfafetoprotein (AFP). Om fostret har ett 6ppet ryggmargsbrack forekommer AFP i
hoga koncentrationer. AFP-koncentrationen kan bestdmmas i fostervatten och i blodprov.
Ryggmargsbrack forekommer hos 1 barn pa 2000 och kan ge olika grader av handikapp.
Ett forhojt AFP-varde betyder inte alltid att fostret har ryggmargsbrack. Man finner
exempelvis forhojda varden vid bukvaggsbrack, som inte behdver vara nagon allvarlig
missbildning. Ett sddant brack gar ofta att operera med gott resultat, nar val barnet ar fott.
Vid forhojda varden pa AFP ar det saledes viktigt att med ultraljud klarlagga orsaken.

DNA-undersokningar

Fragestallningen vid dessa undersokningar maste vara specificerad och familjen utredd innan
provtagningen gors. Avdelningen for klinisk genetik maste darfor informeras/konsulteras

tidigt om att en sddan graviditet pagar for att kunna vidtaga eventuella forberedande
undersokningar, exempelvis analys av bada foraldrars arvsanlag. For vissa sjukdomar utfors
dessa analyser utomlands varfor tid for provtagning, provtagningsforeskrifter och transport
maste planeras. Foraldrarna maste informeras om undersokningens majligheter och
begransningar. For undersokning av enstaka arvsanlag anvands prov taget fran moderkakan.

Skil for provtagning

Fosterdiagnostik erbjuds gravida vid 6kad risk for kromosomrubbning eller annan skada pa
fostret.

om kvinnan fyllt 35 ar vid inskrivningen pa mdédravardscentralen;

om foraldrarna redan fatt barn med kromosomavvikelse;

om man vet att ndgon av foraldrarna ar barare av en arftlig kromosomavvikelse;

om det finns barn i familjen med vissa allvarliga, arftliga sjukdomar;

om det finns allvarliga arftliga sjukdomar i slakten;

om man i familjen redan har ett handikappat barn;

Aven om chansen att fa ett friskt barn ar mycket stor, kan en 2%-ig risk for fosterskada trots
allt kannas stor for en familj men te sig acceptabel fér en annan.

Det ar en fordel att noga ha diskuterat igenom fragestallningen hemma. Personalen inom
maodrahalsovarden kan beratta om saval fordelar som nackdelar med provet och ge stod.



Hur gar provtagningen till?

Det behdvs inga sarskilda férberedelser infor provtagningen och du kan dricka och &ta som
vanligt. Det &r bra om urinblasan ar valfylld vid undersokningen, varfor man bor undvika att
kissa ett par timmar fore bestket. Graviditetslangden och moderkakans lage kontrolleras vid
ultraljudsundersodkningen.

Moderkaksprovet kan man ta redan néar graviditeten ar 10 fullgadngna veckor om moderkakan
ligger lampligt till. En tunn nal fors in i livmodern genom bukvéaggen nedanfor naveln, under
kontroll med ultraljud. Nar nalspetsen ligger i moderkakan sugs en liten mangd material ut,
omkring 10-30 mg. Materialet skickas i en sarskild odlingsvéatska till klinisk genetiska
avdelningen vid Ostra Sjukhuset i Géteborg. Provet maste komma fram inom nagra timmar,
varfor man idag inte kan erbjuda denna typ av provtagning vid alla kvinnokliniker.

Fostervattenprovet tas nagot senare vid cirkal4 fullgdngna graviditetsveckor men sker pa
samma satt med en tunn nal genom bukvaggen in i livmoderhalan, dar 10 ml fostervatten sugs
ut. Aven detta prov skickas till klinisk genetiska avdelningen vid Ostra Sjukhuset i Géteborg.
Vid detta prov ar det inte lika brattom med transporten.

Moderkaks- och fostervattenproverna maste genomga en omfattande behandling pa
avdelningen och darefter stallas i varmeskap under nagra veckor s att cellerna kan vaxa.
Forst darefter kan kromosomerna undersokas i mikroskop. Det ar en pafrestande tid att ga och
vanta pa besked men sa fort undersokningsresultatet ar klart lamnar din doktor eller
barnmorska besked telefonledes eller per brev.

Ibland hander det att man inte far ut nagot fostervatten alls eller far otillrackligt med material
fran moderkakan. Det kan ocksa handa att cellerna i provet inte vaxer men man hinner ofta ta
ett nytt prov i sadana fall.

Manga ar oroliga darfér att provtagningen sker sa néara fostret aven om den fysiska smartan
inte ar sa stor. Endast ett fatal tycker att det gor ont att ta provet. Provtagningen sker
polikliniskt, varfor man inte behéver ligga kvar pa sjukhuset utan kan ga hem efter en stunds
vila. Storre kroppsanstrangningar bor undvikas.

Vilka ar riskerna?

Lickage av fostervatten

| enstaka fall kan en mindre mangd fostervatten lacka ut genom slidan de narmaste dagarna
efter provtagningen. Det ar som regel inte farligt men man bor i sadant fall kontakta lakaren
pa det sjukhuset dar provet har tagits. Eventuellt kan det da vara skal att du observeras under
nagra dagar pa sjukhuset.

RhD-immunisering

| samband med provtagningen kan en mindre mangd blod fran fostret ga cver till mamman.
Om mamman har en blodgrupp med beteckningen RhD (-) kan det da bildas antikroppar, som
kan skada fostret. For att férhindra att det bildas antikroppar ger man en injektion till RhD (-)
modrar i samband med provtagningen. Det &r darfor viktigt att du har ett
blodgrupperingsbesked med dig till provtagningen.



Missfall

Risken for spontana missfall minskar allt eftersom graviditeten framskrider och ar vid
provtagningstillfallet omkring 2%. Risken for missfall p.g.a. provtagningen ligger pa 0,5% -
1% och ar lika stor vid moderkaks- och fostervattenprov.

Vad gor man med provet?

Moderkaksprov och fostervatten skickas for kromosomundersokning till avdelningen for
klinisk genetik. Men innan sjélva undersokningen kan goras maste cellerna foroka sig i
odlingsflaskor under 2-5 veckor och forst darefter kan provet studeras i mikroskopet. Nagon
gang hander det att cellerna inte vaxer som de skall och da kan undersokningen inte
genomforas. Om detta skulle intraffa far du erbjudande om férnyad provtagning.

En mindre mé&ngd av fostervattenprovet skickas till laboratoriet for klinisk kemi for
bestamning av AFP ( se kapitlet om biokemiska undersokningar).

Hur lang tid tar det innan man far svar?

Besked om AFP kan ofta lamnas en vecka efter provtagningen men kromosomanalysen tar i
genomsnitt 3 veckor men kan drdja anda till 5 veckor. Sakerheten vid analysen &r mycket stor.
Det ar en pafrestande tid att ga och vanta pa provresultatet men sa fort det ar klart far du
besked. Om det ar ndgot du undrar 6ver har du mojlighet att tala med din barnmorska pa
modravardscentralen.

Kompletterande undersékningar

Ibland medfér det forsta analysresultatet behov att undersdka aven foréldrarna. Vissa
kromosomforandringar har olika betydelse beroende p& om de ar nedarvda eller nytillkomna.
For att avgora detta maste kompletterande analys av de blivande foraldrarnas kromosomer
utforas. | sddana bradskande fall blir den gravida kvinnan kontaktad per telefon fran
avdelningen for klinisk genetik. Hon far da information om vad man har funnit och far
samtidigt forslag om vidare utredning.

Vad hinder om fostret dr skadat?

Om provet visar att fostret har en allvarlig skada blir valet ofta att avbryta graviditeten. Har
graviditeten hunnit passera 18: graviditetsveckan maste man ansdka om tillstand fran
Socialstyrelsen for ett sddant avbrytande. Lakare och kuratorer hjalper dig med en sadan
ansokan.

Avbrytandet sker i tva steg, genom att ge slidpiller kan man fa livmoderhalsen att 6ppna sig sa
att fostret stots ut, som vid ett sent missfall. Darefter kan det ibland vara nodvéandigt att hamta
ut moderkakan vid en skrapning i narkos.

Vdljer du att trots skadan foda ditt barn har du mojligheter att redan under graviditeten fa
kontakt med barnlékare och kurator for att kunna planera fér barnet. Du kan genom
handikapporganisationerna fa kontakt med foraldrar, som har erfarenhet av barn med liknande
skador.



For den som vill lisa mer

Litteratur om barn med missbildningar

Kristina Jarkman (1996): Ett liv att leva: om familjer, funktionshinder och vardagens villkor.
Magnus Tideman (1996): Perspektiv pa funktionshinder och handikapp.

Goran Annere 'n (1996): Downs syndrom en bok for féréldrar och personal.

Litteratur om fosterdiagnostik

Inger Atterstam: Fostret i fokus — fosterdiagnostik.

Stefan Nordstrom: Gener genom generationer.

Torbjorn Tdnnsjo: Vélja barn — om fosterdiagnostik och selektiv abort.

Nagon att tala med

Modravardscentralen
Barnmorskan och lakaren kan ge information om fosterdiagnostik.

Abortradgivning
Kuratorn har stor erfarenhet av problemen som finns nar man funderar pa att avbryta en
graviditet.

Forildraradgivning
Flera handikapporganisationer har sarskilt utbildade radgivare.

Avdelningen for klinisk genetik

Familjer med arftliga sjukdomar i slakten kan fa veta hur sjukdomen &rvs och sannolikheten

for att kommande barn ska fa sjukdomen. Man kan ocksa fa veta om det ar en sjukdom, som
kan diagnosticeras hos fostret genom fosterdiagnostik. Sadan genetisk vagledning kan erhallas
efter remiss fran behandlande lékare.



