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Forkortningar och ordforklaringar

AC: Amniocentes, fostervattenprov med invasiv metod.

Andra trimestern-ultraljud (dven kallat rutinultraljud, RUL): | denna rapport avses ultraljud som
utfors graviditetsvecka 18+0-20+0.

Atypiska kromosomavvikelser: Anvands i denna rapport for att bendamna andra kromosomavvikelser
an trisomi 13, 18 och 21 samt kdnskromosomavvikelser.

CVS/CVB: Chorionvillisample/chorionvillibiopsi, moderkaksprov med invasiv metod.
DSOG: Danskt sallskap for obstetrik och gynekologi.

Fosteranatomisk granskning: Genomgang av fostrets olika organ med ultraljud enligt en bestamd
checklista i syfte att hitta avvikelser.

Flerbord: Graviditet med mer an ett foster.
FUB: Foreningen for barn, unga och vuxna med utvecklingsstorning.

Forsta trimestern-ultraljud: | denna rapport avses ultraljud som utfors fran graviditetsvecka 11+0—
14+6. Detta innefattar datering, konstaterande av flerbord och fosteranatomisk granskning enligt
checklista.

Informerat val: Nar patienten forvantas valja mellan olika alternativ ska hen fa den information hen
behover for att kunna fatta beslut. Informationen ska alltid vara anpassad till den enskilda patientens
individuella behov.

Invasiv provtagning: Utfors i syfte att diagnostisera kromosomavvikelser. Prov fran moderkakan kan
goras fran graviditetsvecka 11+0 (CVS). Prov fran fostervattnet kan goras fran graviditetsvecka 15+0
(AC).

IUFD: Intrauterin fosterddd, foster som fran och med graviditetsvecka 22+0 avlider i livmodern fore
eller under férlossningen.

Kromosomanalys: Analys av fullstandig kromosomuppséattning, karyotyp, efter odling av celler fran
exempelvis moderkaksprov eller fostervattenprov. Pavisar trisomier och storre tillskott, forlust eller
fordandring i placering (sdsom translokationer) av kromosomalt material.

KUB: Kombinerat ultraljud och biokemisk analys i syfte att upptacka férhéjd sannolikhet for vissa
kromosomala avvikelser (vanligen trisomi 13, 18, 21) hos fostret. Ultraljudsundersékningen utfors
graviditetsvecka 11+0-13+6.

Mikroarray: Bendmns dven arrayCGH och SNParray. En molekylar undersékning for att diagnostisera
kopietalsférandringar, det vill saga tillskott eller forlust av kromosomalt material. Metoden ar
kdnsligare an traditionell kromosomanalys (karyotypering).

MR: Magnetresonanstomografi.

NIPT: eng. Non-invasive prenatal testing. Blodprov fran den gravida i vilket cirkulerande fritt foster-
DNA fran moderkakan analyseras for att upptacka hog sannolikhet for vissa kromosomala avvikelser
(vanligen trisomi 13, 18, 21) hos fostret.

NT: Eng. Nuchal translucency. Vatskefyllt utrymme i fostrets nacke som finns under forsta trimestern
och tidigt i andra trimestern. Méts vid nackuppklarningstest (NUPP-test) och ingar i KUB. Grénsen for
avvikelse ar nackuppklarning storre an eller lika med 3,5 mm.

PGD: Preimplantatorisk genetisk diagnostik. Riktad genetisk fosterdiagnostik pa grund av kant
tillstand i familjen som genomférs som embryodiagnostik.
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PPV: Positivt prediktivt varde. Anger andelen av dem som testats positivt vid en undersokning och
som ar sant positiva. Det positiva prediktiva vardet beror pa prevalensen for
tillstandet hos populationen som testas. En hog prevalens ger hogt PPV.

QF-PCR: Eng. Quantitative fluorescence-polymerase chain reaction. Anvands inom fosterdiagnostik
for att diagnostisera framst trisomier eller kdnskromosomavvikelser hos fostret.

RUL: Rutinultraljud, se ovan under andra trimestern-ultraljud.
SBU: Statens beredning for medicinsk och social utvardering.

Second opinion: | denna rapport avses att ultraljudsldkare pa samma enhet bedémer en misstankt
avvikelse som ultraljudsbarnmorskan pavisat vid sin screeningundersoékning.

Snif: Svenskt natverk for information kring fosterdiagnostik. Natverket samlar professioner och
intresseorganisationer som arbetar med kompetens och kommunikation kring fosterdiagnostik pa
nationell niva.

SFOG: Svensk forening for obstetrik och gynekologi. Specialistforening inom Lakarférbundet
bestaende av specialistldkare och underlakare/ST-ldkare inom obstetrik och gynekologi.

Third opinion: | denna rapport avses en ytterligare bedémning av fostermedicinsk expert pa ett
universitetssjukhus. Gors vanligen efter en second opinion.

Trisomi: Extra tillskott av en hel kromosom utdver de 46 kromosomer som ingar i en normal
kromosomuppsattning. Exempelvis trisomi 21 som ofta kallas Downs syndrom.

Ultra-ARG: Arbets- och referensgrupp for ultraljudsdiagnostik inom SFOG.
Viabilitet: Fostret har hjartaktivitet.
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Fosterdiagnostik — kartlaggning och
rekommendationer

Forord och sammanfattning

| dag véljer 98 procent av gravida i Sverige nagon typ av fosterdiagnostik i samband med sin
graviditet. Majoriteten genomgar det sa kallade rutinultraljudet under andra trimestern, forlagt i
graviditetsvecka 18-20. En stor andel av gravida genomgar ocksa nagon form av ultraljuds-
undersokning i forsta trimestern. Férdelarna med detta ar att den tidiga dateringen anses sakrare,
med en mindre andel 6verburna som foljd. Dessutom finns fordelar med att konstatera flerbord
tidigare, med mdjlighet till beddmning géllande vilken sorts flerbord det ror sig om, vilket ar mycket
svarare eller rent av omojligt senare under graviditeten. Detta forbattrar prognosen for dessa
riskgraviditeter och mojliggdr en individualiserad dvervakningsplan.

Ny forskning visar att en del avvikelser kan diagnostiseras redan i forsta trimestern (dock séllan
avvikelser rérande hjarta, hjarna och njurar). Information i forsta trimestern starker den gravidas
autonomi i att sjalv fa bestdmma Over sin graviditet, ger mojlighet till Iangre betanketid och innebar
en mindre risk att i sitt beslut hamna néara den bortre tidsgransen for avbrytande. Skulle den gravida
bestdamma sig for ett avbrytande, innebér detta ocksa troligen lagre risk for infektion och blodning
om avbrytandet sker i forsta trimestern jamfoért med i andra trimestern.

En stor andel gravida valjer dven att i forsta trimestern underséka om det foreligger 6kad sannolikhet
for de vanligast forekommande kromosomavvikelserna vid just deras graviditet. Det utfors i dag med
hjalp av KUB (kombinerat ultraljud och biokemisk analys av blodprov pa den gravida) samt med NIPT
(non-invasive prenatal testing: undersékning av foster-DNA via blodprov pa den gravida).

Alla gravida i Sverige erbjuds i dag kostnadsfritt det sa kallade rutinultraljudet forlagt i andra tri-
mestern, i graviditetsvecka 18-20. Tidpunkten &r vl vald i relation till gdllande abortlagstiftning, for
att i stérsta mojliga grad kunna pavisa avvikelser, da upptackt under graviditeten paverkar planering-
en infor forlossningen och darmed kan paverka bade prognosen for barnet och den gravidas beslut.

Arbets- och referensgruppen for ultraljudsdiagnostik (Ultra-ARG) inom Svensk forening for obstetrik
och gynekologi (SFOG) har tagit fram en nationell checklista (bilaga 1) for fosteranatomisk granskning
i samband med ultraljudet i andra trimestern (ofta bendmnt rutinultraljudet), och som &r baserad pa
internationella rekommendationer. Nationella arbetsgruppens kartlaggning visar att denna inte ar
implementerad i alla regioner. Detta kan leda till olikheter nar det géller att upptacka foster-
anatomiska avvikelse i vissa delar av landet. Arbetsgruppens kartldggning visar ocksa att informa-
tionen till den gravida om fosterdiagnostik skiljer sig at, dven inom regionerna. Forskning visar att
manga gravida varken forstatt given information eller uppfattat att fosterdiagnostik ar helt frivilligt.

Endast halften av landets regioner erbjuder KUB till alla gravida. Vissa regioner erbjuder inget
ultraljud i forsta trimestern. Andra regioner erbjuder KUB med begrdnsningar, antingen mot en
kostnad eller med alderbegransningar. En region erbjuder enbart NIPT med aldersbegransning.
Skillnaden i erbjudanden mellan olika regioner skapar en ojamlikhet avseende tillgang till
fosterdiagnostik och vilka valmdjligheter som finns.

SFOG har nyligen godkant en nationell checklista dven for fosteranatomisk granskning i forsta
trimestern (bilaga 2). En majoritet men inte alla av de regioner som erbjuder antingen KUB eller
forsta trimesterultraljud anger att de féljer checklistan.

Skulle en avvikelse eller en 6kad KUB-sannolikhet foreligga skiljer sig utredningsgangen at i olika delar
av Sverige, savil avseende undersékningar som genetiska analyser. Aven tillgadngen till en
fosterpatologisk bedomning efter ett avbrytande varierar, vilket kan vara avgorande for att kunna
beddma aterupprepningsrisk vid kommande graviditeter.
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Alla regioner erbjuder i dag en extra viktskattning vid graviditeter som beddms ha en sarskilt hog risk
for tillvaxthdamning, men vid vilka tillstand denna erbjuds varierar stort.

Sammanfattningsvis foreligger i dag en stor ojamlikhet mellan Sveriges regioner vad géller
information om fosterdiagnostik och vad erbjudandet om fosterdiagnostik till de gravida innefattar.
For att regionerna ska kunna félja nationella arbetsgruppens rekommendation kravs att regionerna
ser over kompetensforsorjningen i respektive region. Rapporten kan anvandas som stod for detta.

Nationella arbetsgruppen gor bedémningen att for att utjiamna ojamlikheter i varden och i
omhéandertagandet av patienter samt na en acceptabel standard i Sverige kravs

att samtliga gravida erbjuds en likvardig och standardiserad icke-styrande information
avseende fosterdiagnostik.

att informationen ar muntlig, skriftlig och interaktiv (med fordel kombinerad med
informativa filmer) och ges av utbildad, opartisk personal

att informationen anpassas till sprak (vid behov anvands tolk) och férmaga att tillgodogora
sig informationen.

att vardgivaren sakerstaller att den gravida uppfattar att all fosterdiagnostik ar frivillig

att samtliga gravida i forsta trimestern erbjuds fosterdiagnostik med ultraljud, innefattande
KUB och NIPT enligt SFOG:s modell

att ett forsta trimester-ultraljud i kombination med NIPT erbjuds utan atskillnader vad
géller kostnad eller alder om organisationen kring KUB-undersékningarna inte anses maijlig
att bygga upp eller uppratthalla

att ett forsta trimester-ultraljud erbjuds dven om den gravida inte énskar
sannolikhetsbedémning — detta ska innehalla bestamning av graviditetslangd, identifiera
flerbord och identifiera fosteranatomiska avvikelser

att samtliga gravida erbjuds ultraljud i andra trimestern (ofta benamnt rutinultraljud)

att de nationella checklistorna for fosteranatomisk granskning inférs i hela landet, for bade
forsta och andra trimester-ultraljudet (ultraljudsbarnmorskorna far dairmed adekvat
utbildning enligt riktlinjerna; uppféljande kvalitetskontroller sker vid varje enhet).

Arbetsgruppen foreslar dven

att en likvardig diagnostisk utredning erbjuds i hela landet efter konstaterad avvikelse, KUB-
sannolikhet 1:2-1:50, positiv NIPT eller tekniskt inkonklusiv NIPT.

att nationella riktlinjer utformas fér omhandertagande av den gravida efter ett besked om
forhojd sannolikhet for kromosomavvikelse eller konstaterat tillstand hos foster

att riktlinjerna utformas for omhandertagandet vid saval fortsatt graviditet som vid
avbruten graviditet

att kvalitetssakringen sker fortlopande och sammanstalls nationellt, vilket skulle mojliggéra
direkt feedback och riktade utbildningsinsatser till varje enhet som bedriver ultraljuds-
verksamhet (detta forutsatter att datadverforing fran alla olika journalsystem och
laboratoriesystem mojliggors)

att begreppet “rutinultraljud” generellt andras till “andra trimestern-ultraljud”, relaterat till
den fosterdiagnostiska frivillighetsprincipen

att ett nationellt arbete genomférs for
- samordning gallande vilka riskgrupper som ska erbjudas en viktskattning i tredje
trimestern.
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- inforande av ett nationellt bildhanteringssystem i syfte att kunna granska ultraljuds-
bilder for experthjalp vid ovanliga tillstand, sa kallad second och third opinion.

1. Uppdrag

1.1. Uppdragsgivande programomrade

Uppdragsgivande nationellt programomrade, NPO, ar NPO Kvinnosjukdomar och férlossning.
Kontaktperson for arbetsgruppen ar processledaren for NPO Kvinnosjukdomar och férlossning,

1.2. Nationella arbetsgruppens uppdrag

Det finns stora variationer 6ver landet i vilka metoder och tekniker for fosterdiagnostik som erbjuds.
Det ses dven skillnader i tillgangen till resurser 6ver landet, vad géller utbildad personal och
utrustning. Har finns ett behov av att kartldgga nuldget samt ge forslag pa insatser for att sdkerstalla
jamlik vard, oavsett till exempel kultur eller religion.

Syftet med den nationella arbetsgruppens arbete ar att kartlagga befintliga rutiner for foster-
diagnostik, att belysa regionala olikheter samt att foresla ett mer enhetligt system med fokus pa
gemensamma namnare som ger forutsattningar for jamlik vard. Arbetet syftar dven till att ge
underlag for att tillskapa en kostnadseffektiv fosterdiagnostik och till att ge underlag for
kompetensforsorjning i regionerna.

1.3. Avgransning

Uppdraget ror samtliga diagnostiska delar i vardkedjan (tidigt ultraljud, KUB, NIPT, CVS/CVB/AC, RUL,
32-UL samt 41-UL) férutom RhD-immuniseringar.

1.4. Specifikt uppdrag och fragestallningar
NPO Kvinnosjukdomar och férlossning gav nationella arbetsgruppen fosterdiagnostik féljande
uppdrag:

e Hur manga ultraljud utférs i landet samt i vilken vecka?

e Vilka patienter erbjuds NIPT?

e Vilka patienter erbjuds KUB?

e Vilka patienter ska erbjudas PGD? (Denna del togs bort fran gruppens uppdrag under
arbetets gang efter samrad med NPO Kvinnosjukdomar och férlossning.)

e Vilka indikationer finns fér AC/CVS?

e Vad ska analyseras?

1.5. Metodbeskrivning

Den nationella arbetsgruppens uppdrag var flerdelat, med kartlaggningen som en grundpelare.
Uppdraget innehaller dven fragestallningar avseende jamlikhet, kostnadseffektivitet och
kompetensforsorjning.

Jamlikhet och samma innehall till hela befolkningen ska efterstravas i hela vardkedjan inom
fosterdiagnostik. Vardkedjan innefattar att fa information om fosterdiagnostik, pa vilket satt
informationen ges och av vem, samt vad som ingar i utbudet. Om den gravida valjer att genomga
fosterdiagnostik ska jamlikhet dven finnas i de insatser som erbjuds om och nar en misstankt
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avvikelse diagnostiserats. Uppdraget till gruppen innefattade saledes en bedomning av nulaget
gallande jamlikhet i relation till befintliga riktlinjer i landet.

Gruppen har i sitt arbete inventerat befintliga kunskapsstod, sasom rapporter fran SBU och SFOG
samt dven fran till exempel nordiska DSOG. Vidare har sékningar gjorts i elektroniska databasen
Pubmed i syfte att komplettera referenslitteraturen med publikationer som tillkommit efter
kunskapsstodens utformande samt for att inkludera vetenskaplig bakgrund till 6vriga
fragestallningar.

Gruppens uppdrag har under arbetets gang justerats da behov av avgransning blivit tydligt. PGD togs
bort fran gruppens ursprungliga uppdrag efter dialog med NPO Kvinnosjukdomar och forlossning.
Arbetsgruppen har daven exkluderat diagnostik och omhandertagande i senare delen av graviditeten
(efter vecka 21+6) samt riktad diagnostik vid kant genetiskt tillstand i familjen.

1.6. Arbetssatt

Arbetsgruppen tillsattes hosten 2019 och skulle enligt ursprunglig plan leverera slutrapport varen
2020. Pa grund av situationen med covid-19 har gruppens arbete férsenats och mest genomforts
med hjalp av digitala moten.

| arbetet med jamlik vard inom fosterdiagnostik har gruppen utfort en systematisk kartlaggning av
vilka undersékningar som gravida i Sverige erbjuds i dag. Kartlaggningen gjordes genom att kontakta
alla sjukhus i respektive region och utfordes under forsta halvaret av 2020.

For att fa en samlad bild av hur information om fosterdiagnostik ges vid landets barnmorske-
mottagningar skickades en enkat ut till barnmorskor vid samtliga mottagningar i landet. Denna
besvarades av cirka en tredjedel (575 av 1 483)

For att inhamta patientperspektivet i arbetet skapade den nationella arbetsgruppen en fokusgrupp
via natet, med syfte att samtala kring fosterdiagnostik i tidig graviditet, vad den gravida dnskar samt
vilken information kring de olika metoderna som ges. For en djupare forstaelse kring svarigheter
gallande information och bemétande intervjuades tre kvinnor med erfarenhet fran olika
fosterdiagnoser (anatomiska avvikelser, kromosomala avvikelser, genetiska avvikelser).

Den nationella arbetsgruppen har dven deltagit vid ndtverksmote med representanter fran Svenska
Downféreningen (DS) och Riksforbundet FUB och dar tagit del av flera reflektioner fran dessa
intresseféreningar. Arbetsgruppen har aven haft samtal och kontakt med samordnare fér Svenskt
natverk for information kring fosterdiagnostik (Snif). Medlemmar i Snif ingar dven i den nationella
arbetsgruppen.

Kostnadsberakning kring hdlsoekonomi har gjorts av hdlsoekonom Thomas Davidson, som
adjungerats in i gruppen. Gruppen har dven tagit del av och anvént tidigare utférda berdakningar som
bland annat inkluderats i SBU:s analys fran 2015 samt i SFOG:s rekommendation.
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2. Bakgrund fosterdiagnostik

Begreppet fosterdiagnostik innebar undersékning av den gravida och fostret under pagaende
graviditet, med saval direkta som laborativa undersékningsmetoder, i syfte att diagnostisera
och/eller sannolikhetsbeddma eventuella tillstdnd och avvikelser hos fostret.

Populationsbaserad fosterdiagnostik i Sverige i dag kan anses erbjudas till gravida for att uppfylla tre
olika syften (A—C):

A. Bildframstallan under tidig graviditet for att
i) datera graviditeten och bekrafta viabilitet
ii) konstatera flerbérd
iii) pavisa strukturella avvikelser.

B. Erbjuda tidig diagnostik av de vanligaste férekommande kromosomala
avvikelserna hos fostret.

C. Bildframstallan under andra trimestern i syfte att

i) datera graviditeten och konstatera flerbord (om ej gjort i forsta
trimestern)

ii) bestamma placentalage

iii) pavisa strukturella avvikelser.

En pavisad strukturell avvikelse hos fostret ger majlighet till anpassad uppféljning under graviditeten
inklusive vid behov ytterligare undersokningar, till exempel bilddiagnostik med MR eller genetisk
diagnostik. Det ger ocksa méjlighet till planering av forlossning samt varden av barnet efter
forlossning. Vidare ges ett beslutsunderlag for planering av avbrytande om detta dnskas.

Syfte A kan antingen uppnas med forsta trimester-
ultraljud eller ultraljud inom ramen for KUB-
program. Vid strukturell avvikelse eller misstanke A

om detta, erbjuds invasivt test eller ytterligare Forsta trimester UL
undersdkningar.

Syfte Fosterdiagnostisk undersékning

Syfte B for diagnostik av trisomi 13, 18, 21 uppnas
vanligen med KUB alternativt NIPT for A+B
sannolikhetsbedémning avseende trisomieroch | BYE LN

ibland eventuella konskromosomsavvikelser. |
bada situationerna behdvs uppféljande diagnostik

med invasiv provtagning for att sakerstéalla diagnos B
(vanligen med QF-PCR).

NIPT

Syfte C uppnas med ultraljud i andra trimestern,

vecka 18+0-20+0. Vid strukturella avvikelser eller C

misstanke om detta erbjuds invasivt test och/eller Andra trimester UL
ytterligare undersokningar.

Nationellt system
for kunskapsstyrning
11 Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN



Kunskapsstdd fosterdiagnostik — kartlaggning och rekommendation 2022-07-0

2.1. Fosterdiagnostiska undersokningar

En tidig ultraljudsundersokning i slutet av forsta trimestern (vecka 11-14) bor vara en forsta atgard
infor vidare fosterdiagnostik (syfte A). Detta for att verifiera viabilitet, graviditetslangd,
flerbordsgraviditet och identifiering av fosteravvikelser.

Ultraljudsundersokningen kan erbjudas som enbart ultraljud eller som KUB (kombinerat ultraljud och
biokemi) om sannolikhetsbedomning for kromosomavvikelser 6nskas. Resultatet av KUB utgor da
grund for eventuell fortsatt utredning med NIPT eller invasiv provtagning.

Vid hog sannolikhet fér kromosomavvikelse dr KUB i kombination med NIPT det hdlsoekonomiskt
mest kostnadseffektiva alternativet for upptackt av trisomi 13, 18 samt 21 (syfte B) (se avsnitt
5. Halsoekonomiska perspektiv pa fosterdiagnostik).

Oavsett om fosterdiagnostik utforts i forsta trimestern bor en ultraljudsundersokning erbjudas i
andra trimestern for beddmning av bland annat strukturella avvikelser (syfte C) [1], eftersom framfér
allt avvikelser i hjarta, hjarna och njurar inte kan bedémas fullsténdigt i forsta trimestern.

2.1.1. Kombinerat ultraljud och biokemi (KUB) samt forsta trimester-
ultraljud

KUB ar en metod for att bedéma sannolikheten for trisomi 13,18 och 21. KUB kombinerar ultraljud
och biokemi och tar hdnsyn till moderns alder, nackspalten samt biokemisk serumundersékning i
tidig graviditet. KUB ar ingen diagnostisk metod.

Metoden infordes i vissa delar av landet efter SBU:s systematiska litteraturoversikt “Metoder for tidig
fosterdiagnostik” som publicerades 2006 [2].

Vid hog sannolikhet fér ndgon av ovanstaende kromosomavvikelser, oftast hogre dn 1:200-1:300,
erbjuds vidare utredning.

Efter SBU alert, 2015, Analys av foster-DNA i kvinnans blod: icke-invasiv fosterdiagnostik (NIPT) for
trisomi 13, 18 och 21 [3] och enligt SFOG:s riktlinjer fran 2016 [4] bor NIPT erbjudas som komplement
till invasiv provtagning vid sannolikhet 1:51-1:1000.

Fran SFOG riktlinjer 2016:

e Vid KUB-sannolikhet > 1:50 erbjuds invasiv fosterdiagnostik. Analys med fullstandig
karyotyp eller mikroarray bor 6vervagas. | denna grupp identifieras majoriteten av
trisomier, men dven kromosomavvikelser av klinisk betydelse som inte detekteras
med NIPT.

e Vid KUB-sannolikhet 1:51-1:1000 erbjuds NIPT.
e Vid KUB-sannolikhet < 1:1000 ingen ytterligare atgard utéver basprogram MHV.

e Om NIPT indikerar kromosomavvikelse ska invasiv provtagning erbjudas.

Vid ultraljudsundersokning i forsta trimestern kan man finna 30-60 % av alla fosteranatomiska
avvikelser hos foster [5, 6]. Sedan 2020 har Ultra-ARG (Arbets- och referensgrupp for
ultraljudsdiagnostik inom SFOG) publicerat en checklista for anatomigranskning i forsta trimestern,
for mojlighet till minsta gemensamma niva av ultraljudsbedémning inom landet (bilaga 2). Denna
checklista bér anvdndas bade vid KUB och vid férsta trimester-ultraljud utan sannolikhetsberakning.
Fordelar med ett ultraljud i férsta trimestern ar en sdkrare datering samt tidigare och sékrare
beddmning av tvillinggraviditeter och annan flerbord jamfort med senare under graviditeten.
Dessutom ges mojlighet att tidigare finna allvarliga fosteravvikelser som kan féranleda dnskan om
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graviditetsavbrytande. Ett tidigare graviditetsavbrytande medfér minskade medicinska risker for den
gravida [7]. En tidig detektion ger dessutom langre betdnketid infor beslutet och risken att
avbrytandet utfors nara gransen for livsduglighet minskar.

Om den gravida inte 6nskar en sannolikhetsbedémning ska KUB inte géras enbart for att fa tillgang
till ett forsta trimester-ultraljud, istallet ska enbart ett forsta trimester-ultraljud erbjudas.

Avvikelser i exempelvis hjarta, hjarna och njurar ar ofta inte pavisbara fére graviditetsvecka 18, vissa
avvikelser inte forran graviditetsvecka 20. Ultraljudsundersokning av dessa organ, liksom hela
checklistan, bor darfor utféras fran 18+0 oavsett om ultraljud i forsta trimestern utférts eller inte.

2.1.2. NIPT

Metoden NIPT (Non-invasive prenatal test) detekterar sma delar av foster-dna fran moderkakan
(cellfritt fetalt dna, cffDNA) som forekommer i den gravidas blod under pagaende graviditet. Analys
av cffDNA i ett blodprov kan anvandas for att upptéacka trisomi 13, 18 och 21. Om NIPT indikerar
trisomi 13, 18 eller 21 ska detta verifieras med invasivt prov med QF-PCR. NIPT &r inte ett
diagnostiskt test (se avsnitt 3. Genetiska undersdkningar vid fosterdiagnostik).

Med nuvarande kunskapslage bor NIPT foregas av en ultraljudsundersokning i forsta trimestern. NIPT
som erbjuds vid hog sannolikhet for trisomi vid KUB har en fordelaktig kostnadseffektivitetskvot givet
vissa antaganden (se avsnitt 5. Hilsoekonomiska perspektiv pa fosterdiagnostik).

NIPT-analys som inte ger nagot tekniskt konklusivt svar bor hanteras av fostermedicinsk specialist da
detta kan indikera 6kad sannolikhet for kromosomavvikelse, se ocksa resonemang i avsnitt 3.
Genetiska undersokningar vid fosterdiagnostik.

2.1.3. Invasiv provtagning

Invasiv provtagning kan utféras i form av moderkaksprov (CVS) fran graviditetsvecka 11+0 eller
fostervattenprov AC) fran vecka 15+0 och erbjuds vid hég sannolikhet for kromosomavvikelse. Hog
sannolikhet kan bedémas utifran KUB-test, NIPT-prov, 6kad nackspalt, anatomisk avvikelse hos
fostret eller genetiskt tillstand i familjen.

Nackdelen med invasiv provtagning ar att den kan utlésa missfall. Risken for missfall uppskattas i
senare studier till 0,1-0,5 % [8].

For trisomi 13, 18 samt 21 och kdnskromosomer finns majlighet till en sa kallad snabbanalys (QF-
PCR) med svarstid ner till 1 dygn i medicinskt prioriterade fall. Fér att diagnostisera 6vriga kromo-
somala kopietalsférandringar vid strukturell avvikelse hos fostret behovs en mikroarray med en
svarstid pa cirka 7-10 dagar. Svarstiden for riktad genetisk undersokning for i familjen
forekommande tillstand &r ofta 2—3 veckor, under forutsattning att tillstandet ar kdnt och utrett
innan aktuell graviditet.

2.1.4. Andra trimester-ultraljud — rutinmassig ultraljudsundersokning (RUL)

Andra trimester-ultraljud utfors vid 18 graviditetsveckor och erbjuds sedan borjan av 1990-talet till
alla gravida i Sverige [9]. Syftet (C) med denna undersdkning ar:

e beddmning av viabilitet

e beddmning av antal foster och bestamning av chorionicitet (vilken sorts flerbérd)
e datering av graviditeten

e granskning av fosteranatomin

e undersdkning av placenta

e beddmning av fostervattenmangd.
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Avvikelser i hjarta, hjarna och njurar ar ofta ej synliga eller ej fullt utvecklade férran i vecka 18—-20.
Ultraljudsundersdkning av dessa organ bor darfor utforas tidigast 18+0 oavsett om tidigare ultraljud
gjorts.

2.2. Kvalitetssakring

Kvalitetssakring ar ett lagkrav enligt halso- och sjukvardslagen kapitel 5, paragraf 4 samt enligt
patientsdkerhetslagen kapitel 3. En sadan kvalitetssakring ska kunna foljas pa nationell niva och ska
dokumenteras. Detta beror datering, viktskattning, pavisande av fosteranatomiska avvikelser,
biokemi och KUB-metoden, inklusive matning av NT. Detta kraver dock en mdjlighet att 6verféra data
fran alla journalsystem och laboratoriesystem. Syftet &r att kunna erbjuda riktade utbildnings- och
stodinsatser till regioner och enheter som har ett annat kvalitetsutfall och ddarmed att sidkerstalla lika
vard i landet.

Det ar dven viktigt att notera att det i kvalitetssakring ingar adekvat utbildning, inklusive certifiering
av personalen som utfér undersékningarna, och dven att sakerstélla att patientunderlaget ar
tillrackligt for att tillgodose fullgod utbildning av alla personalkategorier infér framtiden. Detta ar
sarskilt viktigt nar det finns olika vardgivare, inklusive privata, och att ett samlat utbildningsansvar da
maste sakerstallas.

2.3.  Slutsatser gallande fosterdiagnostiska undersokningar

Alla gravida ska erbjudas ultraljudsundersokning i forsta trimestern (syfte A). Ett forsta trimester-
ultraljud kan goéras enligt den internationella definitionen 11+5-13+6. Tidpunkten 12+3—-13+6 ar att
foredra och forsta trimester-ultraljudet bor i maojligaste man bokas inom denna tidsram i syfte att

1) kunna utfora en tidig datering pa BPD

2) undvika att undersdka till exempel fysiologiska omfalocele som forsvinner av sig sjalv till
vecka 12+ och som enbart skulle orsaka oro hos patient utan nytta

3) kunna kombinera undersékningen med KUB
4) att forbattra detektionen av fosteravvikelser i form av missbildning.

De som Onskar en sannolikhetsbedémning av trisomi 13, 18 samt 21 bor erbjudas en KUB-
undersokning (syfte B), dar allt under syfte A ocksa ingar.

e For dem med hog KUB-sannolikhet 1:50—1: 1000 for trisomier ska NIPT erbjudas [4].

e FOor dem med KUB-sannolikhet 1:2—1:50 eller fostrets nackspalt NT > 3,5 mm bor invasiv
provtagning diskuteras, med erbjudande av analys for trisomier samt eventuellt tillagg av
mikroarrayundersokning eller annan lamplig laboratorieanalys (se avsnitt 3. Genetiska
undersokningar vid fosterdiagnostik).

Forsta trimester-ultraljudets fordelar med sakrare datering av graviditeten och chorionicitet vid
flerbord samt mojlighet till tidigare upptéackt av vissa allvarliga fosteravvikelser ar motiv till att
erbjuda denna undersdkning (syfte A).

NIPT ska inte erbjudas innan en ultraljudsundersdkning av graviditeten ar utférd for bedéomning av
viabilitet och antal foster. Upprepat NIPT-prov utan konklusivt svar bor inte erbjudas utan diskussion
med den gravida om innebérden av uteblivet svar samt erbjudande om alternativa diagnostiska
metoder, inkluderande invasiva metoder.

Alla gravida ska erbjudas ultraljudsundersdkning i andra trimestern vid graviditetsvecka 18-20 (syfte
Q).
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3. Genetiska undersokningar vid fosterdiagnostik
3.1. Bakgrund

Nar genetiska analyser tillampas vid bred populationsbaserad fosterdiagnostik kan indikationen delas
upp i tva distinkta grupper:

1) screeningindikation som utfors forutsattningslost utan att fynd eller symtom hos fostret ar
kanda.

2) diagnostisk indikation som gors i syfte att pavisa bakomliggande orsak till fynd som gors i
samband med en fosterdiagnostisk undersokning.

Tekniken och analysmetoderna kan delvis vara desamma men indikationerna skiljer sig at, vilket har
betydelse for hur for- och nackdelar bor beaktas och vagas gentemot varandra.

Riktad genetisk fosterdiagnostik pa grund av kant tillstand i familjen samt embryodiagnostik/PGT
(tidigare PGD) berdrs inte av denna rapport.

3.1.1. Genetiska undersokningar vid screeningindikation

Vid screeningindikation ar det i dag framfor allt de vanligast forekommande trisomierna 13,18 och 21
som eftersoks. Att ange exakt hur stor andel kromosomavvikelser som utgors av dessa tre ar dock
vanskligt eftersom det ar beroende av faktorer som vid vilken tidpunkt under graviditeten
observationen gors, fosterdiagnostiskt upplagg med mera. | en nyligen publicerad studie fran
Stockholm [1] omfattande 129 500 gravida som genomgatt KUB och foljts upp avseende genetiskt
utfall i upp till sex manader postnatalt, utgjorde trisomi 13, 18 och 21 tillsammans 80 procent av de
totalt 852 diagnostiserade genetiska avvikelserna. Kénskromosomavvikelser utgjorde ytterligare atta
procent med kdnskromosomuppséattning X0 (monosomi X, det vill sdga Turner syndrom) som den
vanligast forekommande (6,4 %). Cirka tva tredjedelar av de gravida i populationen som ingatt i
studien genomgick KUB.

| landets sjukvardsregioner utfors i dag screening for de vanligast forekommande trisomierna (syfte
B), dels med hjalp av NIPT, dels med hjalp av KUB. Bada metoderna ger en sannolikhetsbedémning
for forekomst av framst trisomi 13, 18 och 21.

Ett stort antal studier ar utforda for att jamfora NIPT och KUB avseende mdjlighet att tillforlitligt
uppskatta sannolikhet for trisomi 13, 18 och 21. NIPT har en 6verlagsen traffsakerhet men innebar en
storre enskild testkostnad, atminstone i de sammanhang dar KUB-verksamhet redan finns uppbyggd
och ar implementerad, se dven 5. Hilsoekonomiska perspektiv pa fosterdiagnostik. Studien fran
Stockholm [1] har undersdkt hur val kromosomavvikelser fangas med NIPT nar KUB anvdnds som
primar undersokningsmetod i screeningssyfte. Nar gravida med KUB-sannolikhet 1:51-1:1000
erbjods efterféljande NIPT diagnostiserades ytterligare tolv procent (93/754) av trisomi 13, 18, 21
och kénskromosomavvikelserna jamfort med nar enbart gravida med KUB-sannolikhet 1:51-1:200
erbjods detta. Detta innebar att 12,9 procent i stallet for 2,7 procent av de gravida skulle erbjudas
NIPT-test, vilket medfér en kostnadsokning. Man kan alltsa identifiera fler avvikelser, men till en
hogre kostnad.

Metoder som KUB och NIPT ar sannolikhetsbedomningar som inte ger ett exakt svar, det vill sdga de
ar inte diagnostiska test. Detta innebar att sdval KUB som NIPT behover foljas av ett invasivt test och
efterféljande genetisk analys med QF-PCR for att faststalla diagnos hos fostret innan beslut fattas.
Det finns i dag evidens framst for att anvanda NIPT for sannolikhetsbedémning for trisomi 21 samt
med kdnnedom om ett lagre positivt prediktivt varde (PPV) dven for trisomi 13 och 18. PPV anger
andelen av dem som testas positivt vid en undersékning som verkligen ar positiva och beror pa hur
vanligt férekommande den genetiska avvikelsen dr hos populationen som gor testet. Vid till exempel
PPV pa 70 procent &r alltsa 30 procent av (de positiva) resultaten falskt positiva. Eftersom PPV vid
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NIPT (och KUB) ar betydligt lagre an 100 procent for de vanligaste trisomierna (och dnnu lagre for
andra kromosomavvikelser) forekommer alltsa falskt positiva fynd. En sdker diagnostisk metod
behover darfor alltid anvandas for att bekrafta eller avfarda sannolikhetsbedémningen. PPV ska inte
forvaxlas med testets sensitivitet (99 procent for NIPT, till exempel) eller specificitet, som dnda kan
vara hog. Under 2015 publicerade SBU en rapport om NIPT-analyser dar dven resonemanget och
vikten av ett hogt PPV forklaras [2].

Hos gravida med icke-konklusiva resultat pa NIPT finns en 6kad forekomst av kromosomavvikelser
hos fostret [3]. En fornyad NIPT-provtagning ger en sannolikhetsbedémning endast i cirka halften av
fallen (beroende pa orsak och analysmetod) [4]. Ett inkonklusivt NIPT-resultat bor alltsa féljas av
klinisk undersékning, information fran och diskussion med fostermedicinsk enhet samt
stallningstagande till invasiv testning liknande det som gors vid diagnostisk testning, se nedan.

Varken KUB eller NIPT &r designade for att detektera sannolikhet for andra genetiska avvikelser dn de
avsedda. Utanfor offentlig sjukvard erbjuds ibland NIPT for andra avvikelser dn trisomi 13,18, 21 och
konskromosomer, men detta avrads fran pa grund av bristande vetenskapligt stod och otillracklig
klinisk erfarenhet [3]. Studier har visat att foster med 6kad nackspalt (som undersoks som en del av
KUB-testet) uppvisar en 6kad frekvens av atypiska kromosomavvikelser (det vill sdga andra
kromosomavvikelser an trisomi 13, 18, 21 och kénskromosomavvikelser) samt en del andra tillstand
(sasom exempelvis Noonans syndrom), som till skillnad fran de atypiska kromosomavvikelserna inte
kan diagnostiseras med mikroarray eller QF-PCR [5].

En dansk studie visade att vid KUB-sannolikhet 1:2—1:50 detekteras en kromosomavvikelse hos 16,5
procent (23/139). 13 procent (3/23) av kromosomavvikelserna var atypiska, det vill séga ses enbart
med mikroarray (6). | studien fran Stockholm var motsvarande siffror 27 procent (623/2323)
respektive 7 procent (45/623) [1].

Modelleringar i studien fran Stockholm visar ocksa hur val atypiska kromosomavvikelser
diagnostiseras vid olika kombinationer av KUB, NIPT och mikroarray. Nar NIPT erbjuds som enda
undersokning vid konstaterad KUB-sannolikhet 1:2—1:200 kommer 60 procent av de atypiska
kromosomavvikelserna att konstateras forst efter forlossning (59/98). Nar mikroarray erbjuds vid
KUB-sannolikhet 1:2—1:50 detekteras i stallet 46 procent (45/98) av de atypiska
kromosomavvikelserna i samband med KUB. Andelen atypiska kromosomavvikelser dkar bara med
nio procent om mikroarray erbjuds for KUB-sannolikhet 1:2—1:200. En stor andel av de atypiska
kromosomavvikelserna aterfinns alltsa dven bland de gravida med dnnu lagre KUB-sannolikhet och
diagnostiseras forst vid ultraljud i andra trimestern, senare i graviditeten eller efter forlossning.

Att erbjuda mikroarray till gravida med KUB-sannolikhet 1:2-1:200 skulle medféra invasiv
provtagning for en betydligt hogre andel av de gravida an ett erbjudande vid 1:2-1:50 med
efterféljande risk for missfall, oro under utredningstiden och kraftiga kostnadsékningar bade for
provtagning och analys (tillkommande analyskostnad skulle uppga till dver 40 miljoner kronor
nationellt per ar enligt muntlig kommunikation med Graviditetsregistret).

Saledes ar bade KUB och NIPT tillforlitliga nar syftet med sannolikhetsuppskattningen ar att
diagnostisera de vanligaste kromosomavvikelserna (som metoderna ar designade for). De ar,
atminstone vid KUB-sannolikhet ldgre dn 1:50, dock mindre lampliga som beslutsgrund for mer
extensiv testning (sasom mikroarray), som syftar till att diagnostisera atypiska kromosomavvikelser.
Det ar snarare andelen gravida som undersoks som avgor hur manga vi diagnostiserar. Om
mikroarray inte erbjuds till mycket stora grupper med liknande resonemang som screening for de
vanligaste kromosomavvikelserna och med medféljande hog kostnad, bér metoden framst anvandas
vid diagnostisk indikation, se nedan.

Kénskromosomavvikelser ar relativt vanligt (prevalens cirka 1:1 000) och ddarmed inte heller ovanligt
att diagnostisera vid fosterdiagnostik om metoden omfattar analys av kénskromosomerna. Flera
kénskromosomavvikelser kan ndarmast betraktas som normalvarianter med begransad klinisk
betydelse, men dven en mer allvarlig symtombild kan forekomma. Monosomi X (Turners syndrom) ar
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den vanligaste prenatalt forekommande kénskromosomavvikelsen och utgér cirka tio procent av
spontana missfall. Syndromet ger inte sallan ett nackhygrom eller andra ultraljudsfynd som kan
indicera invasiv provtagning.

Det ar inte ovanligt att kdnskromosomavvikelser aldrig diagnostiseras, eller att de upptacks forst i
samband med infertilitetsutredningar (47, XXY ffa) eller i samband med att en
kromosomundersoékning utfors av annan orsak. Vid undersékning med saval QF-PCR som
kromosomanalys och mikroarray kommer en eventuell kbnskromosomavvikelse att diagnostiseras.
Beroende pa teknik och hur analysen ar uppsatt ar det dven vid NIPT mgjligt att inkludera en
sannolikhetsbedémning for konskromosomavvikelser (nar teknik och analys ar uppsatt for det). Dock
erhalls mycket lagt PPV, vilket gor resultatet svartolkat och som foljd &r inte denna fragestallning
lamplig att inkludera i nulaget

Efter avvikande fynd vid fosterdiagnostik dr det mycket viktigt med korrekt och nyanserad
information till den gravida och eventuell partner om férvdantade symtom hos fostret (och dven
moijlig franvaro av symtom), for att ge ett gott underlag for beslut om den fortsatta graviditeten. Det
ar ocksa viktigt att anpassa information efter huruvida diagnosen stélls efter screening utan
kdnnedom om avvikelser eller efter diagnostisk indikation.

3.1.2. Genetiska undersokningar vid diagnostisk indikation

For att diagnostisera orsaken till strukturell avvikelse (dit dven 6kad NT = 3,5 mm samt KUB-
sannolikhet 1:2—-1:50 kan raknas, se resonemang ovan avseende detektion av atypiska
kromosomavvikelser i olika urvalsgrupper) ar invasiv testning foljt av mikroarray att foredra framfér
kromosomanalys.

Efter pavisad strukturell avvikelse hos ett foster eller vid NT > 3,5 diagnostiseras ytterligare cirka sju
procent med mikroarray jamfort med fyra procent vid kromosomanalys. Prenatal mikroarray ska
foregas av QF-PCR for att kontrollera for eventuellt maternellt dna i provet. Metoden diagnostiserar
samtidigt de vanligast forekommande trisomierna och kdnskromosomavvikelserna kostnadseffektivt
[7]. Mojligheten att stélla genetisk diagnos hos barn och vuxna med misstankt genetiskt tillstand pa
grund av anatomisk avvikelse eller intellektuell funktionsnedsattning har kraftigt forbattrats med det
senaste decenniets teknikutveckling, tack vare mojlighet till helgenom- och helexomundersékningar
jamfoért med mer traditionella undersokningar mot specifika gener eller specialdesignade paneler [8—
10].

Helgenomundersékning innebar att hela arvsmassan sekvenseras och helexomundersékning innebar
att den proteinkodande delen av arvsmassan sekvenseras. For att med god kvalitet kunna géra en
tillforlitlig tolkning av det stora antal genetiska varianter som pavisas med dessa nya tekniker ar det
av stor betydelse att kunna sdtta dem i samband med kliniska fynd. Helgenomteknik kan ocksa
ersatta mikroarray och andra tekniker aven for att diagnostisera kopietalsavvikelser och triplet-
repeatstillstand [11].

Dessa nya sekvenseringstekniker anvands redan i dag rutinmassigt for syndromdiagnostik inom barn-
och vuxensjukvard i Sverige, men mer sallan for utredning av foster efter avbrytande av graviditet (till
exempel vid multipla fosteravvikelser eller vid intrauterin fosterdéd (IUFD) med misstanke om
syndrom).

Under pagdende graviditet gors riktade genetiska specialundersékningar utifran pavisade
undersokningsfynd och det ar sannolikt att helgenom- och helexomundersékningarna relativt snart
blir rutin daven for fosterdiagnostiska tillampningar. Jamfért med situationen inom barn- och
vuxensjukvard innebar fosterdiagnostisk testning ytterligare utmaningar, dels eftersom de symtom
och kliniska fynd som kan konstateras intrauterint ar mer begransade an hos fédda, dels eftersom
det inte sallan ar ont om tid i de fall dar den gravida eller paret 6nskar ta stallning till avbrytande av
graviditeten.
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PAGE-studien i Storbritannien har tillampat helexomanalys fosterdiagnostiskt. | studien gjordes
helexom trioanalys (foster samt bada biologiska foraldrar) efter negativ mikroarrayanalys for
graviditeter med 6kad NT (> 4 mm) eller strukturell avvikelse (N = 610). Hos 8,5 procent pavisades en
sjukdomsorsakande genetisk variant och hos 3,9 procent en genetisk variant av oklar betydelse som
beddmdes kunna ha klinisk relevans. Subgruppsanalys visade att hogst diagnostiskt utfall fas hos
foster med multipla avvikelser (15,4 %) och lagst hos dem som enbart hade en 6kad NT (3,9 %) [12].

Inom fosterdiagnostik dr svarigheterna med bifynd och dess hantering val bekanta. Till bifynd réknas
till exempel sadana avvikelser som inte har betydelse for just det tillstand som eftersoktes, men som
dnda kan skapa oro och osdkerhet hos den gravida. Omfattningen och komplexiteten av bifynden
okar med nya tekniker och stéller stora krav pa det gravida parets tillgang till genetisk vagledning och
stod i beslutsprocessen. Vid exempelvis mikroarrayanalys kan tillstand upptackas som inte, eller bara
delvis, star i samband med ultraljudsfynden och som kan variera i symtomgrad saval mellan patienter
som inom samma familj.

Med grund i resonemanget ovan, dar screeningindikation sarskiljs fran diagnostisk indikation, ar det
framst i diagnostiskt syfte som helgenomteknik eller helexomteknik bor tillampas. Avgorande ar hur
snabbt analyserna kan utféras men ocksa att det finns forutsattningar inom varden att kunna tolka,
hantera och kommunicera saval fynd som de bifynd som kommer finnas. Etisk analys och nationell
samsyn kring vilka varianter som ska rapporteras och hur rapportering av bifynd ska hanteras boér
efterstravas da en fosterdiagnostisk tillimpning aven kan innebéra att sjukdomsorsakande varianter
som har betydelse for de biologiska foraldrarnas och deras slakts kliniska uppféljning diagnostiseras
(till exempel anlag for arftlig cancer).

Att infora dessa nya analysmetoder vid screeningindikation, det vill sdga utan pavisat fynd hos
fostret, ar an mer komplicerat saval nar det galler tolkning som ur ett etiskt perspektiv. Ett sadant
eventuellt inforande bor foregas av en djupare genomlysning an vad som ar maijligt inom pagaende
uppdrag.

2016 publicerade SBU en rapport om fosterdiagnostik med NGS (next generation sequencing, det vill
sdga de nya teknikerna som namns ovan) med slutsatser vél i linje med resonemanget i denna
rapport avseende NGS for riktad screeninganalys saval som helgenomanalys [13].

3.2. Slutsatser gallande genetiska analyser vid fosterdiagnostik

Fosterdiagnostiska genetiska analyser kan tillampas for flera olika indikationer. Olika 6vervaganden
behover goras vid screeningindikation som utfors utan fynd eller symtom hos fostret, jamfort med
vid diagnostisk indikation, som gors i syfte att pavisa bakomliggande orsak till fynd vid
fosterdiagnostisk undersdkning.

Saval KUB som NIPT kan anvandas for screeningindikation avseende de vanligast forekommande
trisomierna. Vid forhojd sannolikhet ska bada metoderna alltid kompletteras med invasivt prov for
att bekréafta diagnos infor ett beslut om avbrytande eller om graviditeten fortgar och man 6nskar en
faststalld diagnos fore forlossning.

Nar KUB-sannolikhet 1:2—-1:50, tekniskt inkonklusiv NIPT eller NT = 3,5 mm anvands som grund for
erbjudande av mikroarray behover det ske med medvetenheten om att indikationen da évergar fran
screening for trisomier till att vara diagnostisk for aven andra kromosomavvikelser. Olika utfall och
dess konsekvenser behover diskuteras med den gravida.

Ett inkonklusivt NIPT-resultat bor foljas av klinisk undersokning, information och diskussion med
fostermedicinsk enhet samt stallningstagande till invasiv testning liknande det som gors vid
diagnostisk indikation.

For diagnostisk indikation dr mikroarray foregatt av QF-PCR forstahandsvalet vid strukturell
fosteravvikelse. Hit hor dven 6kad NT > 3,5 mm. Helgenom och -exom kommer ocksa successivt
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inforas inom fosterdiagnostik vid diagnostisk fragestallning. Avgorande ar hur snabbt analyserna kan
utforas men ocksa att det finns férutsattningar inom varden att kunna tolka, hantera och
kommunicera fynd och bifynd. Ett gemensamt jamlikt nationellt inférande bor efterstravas som
inkluderar etisk analys, nationell samsyn kring indikationer, vilka varianter som ska rapporteras samt
hur bifynd ska hanteras.
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4. Information om fosterdiagnostik

Information om fosterdiagnostik ska enligt Socialstyrelsens foreskrifter och allméanna rad (SOSFS
2012:20) lamnas inom modrahélsovarden pa barnmorskemottagningar runt om i landet [1]. |
foreskrifterna framkommer att informationen ska erbjudas, men att:

1. Det ar frivilligt att ta emot informationen.

2. Det ska finnas mojlighet till betdnketid mellan tidpunkten for erbjudandet och det eventuella
tillfalle nar informationen ska ges.

| foreskrifterna framgar att informationen som lamnas inom médrahéalsovarden ska innehalla syftet
med fosterdiagnostik, sasom att berdkna graviditetslangd, konstatera flerbord och bedéma fostrets
morfologi. Informationen ska enligt foreskrifterna ocksa innehalla vilka olika undersékningsmetoder
som erbjuds och hur de kan kombineras for att fa en sannolikhetsbedémning for foster att fédas med
en kromosomavvikelse, anatomisk avvikelse eller genetiskt tillstand. | de allmdnna raden rekommen-
derar man att informationen bor ges vid ett separat besdk pa barnmorskemottagningen. | de
allmanna raden framgar dven att etiska fragor bor behandlas.

Dessa foreskrifter sager ocksa att informationen om fosterdiagnostik ska formedlas pa ett sakkunnigt
satt och med gott bemotande. Det kravs stor kunskap om fosterdiagnostik hos de enskilda barn-
morskorna for att kunna ge en sa korrekt och begriplig information som majligt, for att den
gravida/paret ska kunna gora ett informerat val. Medan medféralder/partner har rétt till information
om fosterdiagnostik sa ar det enbart den gravida som har mandat att besluta om invasiv provtagning
samt eventuella efterféljande beslut.

4.1. Barnmorskornas perspektiv pa information om
fosterdiagnostik

Fosterdiagnostik som kunskapsomrade utvecklas och férdjupas standigt. Den kliniska tillampningen
forandras ocksa over tid och ser mycket olika ut 6ver landet. Detta innebér ett 6kat krav pa den
information som ges i modrahalsovarden. och utmaningen 6kar for barnmorskorna i verksamheten
att mota den gravidas/parets fragestallningar.

Infor detta nationella arbetsgruppuppdrag skickades en enkat ut till barnmorskor vid samtliga
barnmorskemottagningar i landet, varav cirka en tredjedel (575/1483) svarade (bilaga 3).

Av enkéaten framgar:

e Over hilften (58 %) ger informationen vid ett rutinbesék. Endast tio procent ger den vid ett
separat besok och 17 procent ger framst skriftlig information.

e Barnmorskorna anser att det ar svarast att tala om de etiska aspekterna (53 %) samt
forklara innebérden i sannolikhetsbedomningen (40 %).

e Endast 17 procent tycker att de har tillracklig kunskap for att ge information om
fosterdiagnostik, medan 56 % tycker att de i stort sett har tillracklig kunskap.

e 82 procent svarar att de vill fa mer kunskap.

e Vad giller att fa kunskap om fosterdiagnostik uppger 32 procent att de uppmanas att sjalva
halla sig uppdaterade och 24 procent far ingen uppdatering alls.

e 87 procent svarar att det skulle underldtta om det fanns en samsyn om vilken information
som ska ges pa barnmorskemottagningen och 92 procent svarar att det skulle underlatta
om det i Sverige fanns en samsyn om vilken form av fosterdiagnostik som ska erbjudas.
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Enkaten visar att Socialstyrelsens foreskrifter upplevs svara att folja och att kvaliteten pa
informationen angdende fosterdiagnostik ser mycket olika ut i landet. Enkaten visar ocksa att
barnmorskorna i modrahéalsovarden inte upplever sig fa den utbildning de skulle behéva i
fosterdiagnostik samt att de efterfragar aterkommande uppdatering.

4.2. Information om fosterdiagnostik pa 1177

Den gravida och hens partner har vidare méjlighet att inhdmta information om fosterdiagnostik fran
ett antal kallor inom den offentligt finansierade sjukvarden.

Informationen pa 1177 ger svar pa foljande fragor och innehaller féljande rubriker:
e Varfor gora fosterdiagnostik?
e Dusom ar gravid bestammer.
e Vad ar mojligt att ta reda pa?
e Vad finns det for begransningar?
o Att fa besked.
e Att fatta beslut.
e Du har ratt till information.
e Vad dr en kromosomavvikelse?
e Forberedelser.
e Nar och var kan jag géra undersokningarna?

e Fosterdiagnostiska metoder (ultraljudsundersokning, KUB, NIPT, fostervattenprov,
moderkaksprov).

Forutom informationen ovan finns dven regionspecifik information samt lankar till andra
webbplatser:

e FUB —For barn, unga och vuxna med utvecklingsstorning

e Svenska Downféreningen

e Svenska Turnerféreningen

e Svenskt natverk for information kring fosterdiagnostik (Snif)

Det finns fem filmer om fosterdiagnostik som &r tillgangliga via hanvisning fran lank pa 1177. Fyra
filmer ar framtagna av Snif:

e Fosterdiagnostik — hur gor du ditt val?

e Vad kan de vanligast forekommande testerna under graviditeten visa?
e Ultraljud under graviditeten.

e NIPT.

Den femte filmen har producerats av region Uppsala och Kvinnosjukvarden Akademiska sjukhuset
("Film om fosterdiagnostik”). Regionerna Halland, Kalmar, Jonkoping, Stockholms Ian och Uppsala lan
har direktlank till denna film i borjan av sin information om fosterdiagnostik.

Region Vastmanland har direkt lank till Snif:s filmer ”Fosterdiagnostik — hur gor du ditt val” och "Vad
kan de vanligast férekommande testerna under graviditeten visa”. Region S6rmland hanvisar till
filmen ”Fosterdiagnostik — hur gor du ditt val” och region Vasterbotten hanvisar till Snif:s hemsida.
Ovriga regioner saknar direkt hanvisning till filmerna ovan.

Region Skane tillhandahaller som enda region informationen ”Fosterdiagnostik i Skane” pa arabiska,
engelska, persiska, polska, somaliska, sorani och tigrinja. Samtliga 6vriga regioner tillhandahaller
information endast pa svenska.
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4.3. Den gravidas perspektiv pa erbjudanden kring och
information om fosterdiagnostik

En natbaserad fokusgrupp skapades av nationella arbetsgruppen for att samtala kring foster-
diagnostik i tidig graviditet, vad den gravida énskar samt vilken information som ges kring de olika
metoderna (bilaga 4 och 5).

Fokusgruppen var 6verens om vikten av att fa stalla fragor kring oro, att bli tagen pa allvar, att bli
bemott pa ett adekvat satt samt att inte bli domd efter vad man fragar om.

Meningarna var delade kring information om fosterdiagnostik, men de flesta i gruppen hade en
onskan om féljande:

e Tydlig information kring de olika valen, men ocksa en sjalvklarhet att oavsett
regiontillhérighet fa samma erbjudande (géller e i dagslaget) och stod samt ratt att fa valja
fosterdiagnostik.

e Ett etiskt forhallningssatt kring information, erbjudanden och val bor vara en nationell
angeldgenhet.

e Alla bor erbjudas en undersdkning under forsta trimestern, vilket ses som ett bra tillfalle for
ytterligare information kring fostret, nagot som tros minska oro. De flesta foredrog forsta
trimester-screening med NIPT.

e Fosterdiagnostik uppfattas som frivilligt, och ses som en vardefull bekraftelse pa
graviditeten, vilket upplevs betryggande.

For en djupare forstaelse kring svarigheter gallande information och bemaotande intervjuades tre
kvinnor med erfarenhet fran olika fosterdiagnoser (anatomiska respektive kromosomala avvikelser)
(bilaga 6). Utifran dessa djupintervjuer i nationella arbetsgruppens arbete har vissa teman och
kategorier framtratt som viktiga ur den gravidas perspektiv.

4.3.1. Givande av information

e Ger mojlighet att fa forberedande information och darmed undvika att googla fram den
sjalv.

e Ses som en naturlig del av modrahalsovarden och tros minska onddig oro.

e  Skriftlig information ar bra, men utdkad information 6nskas separat fran
inskrivningsbesoket.

e Viktigt med partners narvaro.
e Viktigt med dialog for att sdkra forstaelse och undvika envagskommunikation.

e Samstammighet kring att medvetandegora samt fortydliga fosterdiagnostikens betydelse —
den upplevs ibland mer som en lustfylld happening dn en medicinsk undersokning.
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4.3.2.

Informationens innehall

Tydligare information kring kostnader och vad som ingar i de olika testerna och vad de
innebar samt dess skillnader efterfragades. Olika information ges beroende pa
regiontillhorighet.

Webbresurser i tilldgg via 1177 6nskas sasom:
- forelasning av etiker och/eller psykolog
- paneldiskussion
- samtal/filmer med personer som avbrutit respektive fortsatt sin graviditet.

- kontaktforaldrar ses som en mdéjlighet, men inte i detta akuta skede utan
foretradesvis efter att beslut kring att fortsétta sin graviditet tagits.

Ovanstaende 6verensstammer med vad som redovisats i tidigare publikationer [2, 3].

Utifran djupintervjuer i gruppens arbete (beskrivna ovan) har féljande teman och kategorier
framtratt som viktiga ur den gravidas perspektiv vid upptackt fosteravvikelse.

4.3.3.

4.3.4.

Information om avvikelse

Onskan finns att besked om avvikelse ska ges vid ett bokat lakarsamtal, antingen fysiskt
eller digitalt utifran 6nskemal fran den gravida och partnern, men inte via telefon som vid
till exempel avvikande NIPT-svar. Detta for att fa ett professionellt bemotande med goda
mojligheter att stalla fragor samt tid for reflektion.

Onskan finns att tid till kurator eller psykolog ska ges i samband med informationen, inte
bara vara ett erbjudande (det upplevs annars finnas en risk att en krisreaktion gor att den
kontakten aldrig tas).

Onskan finns kring battre struktur i informationsgivandet vid avvikande svar. En tydlig rutin
efterfragas dar man beskriver processen kring samtal, ansvarig fostermedicinare, 6vriga
konsulter, kurator etc och darmed sakerstéller den givna medicinska informationen. Detta
har dven tidigare framkommit i en studie av Asplin et al 2012 [4].

Krishantering och bemo6tande

Professionell neutral medmansklighet upplevs viktig, men ocksa att ha en mjuk intoning
och uttryck i samtalet sa att man som gravid inte ska behdva kidnna press eller forvantan
fran professionen om att ta ett visst beslut.

Tankar om paverkan pa livskvaliteten i familjen kan vara avgorande for valet att fortsatta
eller avbryta graviditeten till foljd av fosteravvikelse. | samband med att ta stallning till vad
som upplevs som vardigt for familj och barn i den givna situationen efterfragades ett tydligt
och standardiserat upplagg for stéd och handlaggning oavsett beslut.

Ett skyndsamt omhandertagande som bekraftar fyndet efterfragas i stérre utstrackning. Det
ger mojlighet att reflektera och fa aterkoppling av specialist.

Ovanstaende resultat 4r samstammiga med publicerade svenska studier [5, 6].
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4.4. Information vid konstaterad fosteravvikelse

Vid en konstaterad fosteravvikelse far den gravida informationen av en obstetriker eller en
fostermedicinskt kunnig lakare knuten till den specifika ultraljudsenheten. | vissa fall remitteras den
gravida till en fostermedicinsk enhet pa ett universitetssjukhus. Syftet med detta kan vara att fa
ytterligare en bedémning av tillstandet, en sa kallad third opinion, eller kompletterande information
samt vagledande samtal med ldkare med relevant specialistkunskap, till exempel inom barnmedicin,
barnkirurgi eller klinisk genetik.

Det saknas en nationell rekommendation och regionala rekommendationer om vilka patienter som
bor remitteras for third opinion till enhet med fostermedicinsk kompetens.

Skriftlig nationell patientinformation framtagen av SFOG finns for tva strukturella fosteravvikelser:
e vidgat njurbacken
¢ myelomeningocele (MMC).

Skriftlig information avseende tre kromosomavvikelser finns pa Snif:s hemsida:
e Downs syndrom
e Klinefelters syndrom
e Turners syndrom

Utover detta finns information om 6ver 300 diagnoser i Socialstyrelsens kunskapsdatabas om
sallsynta hélsotillstand. Denna information ar dock inte framst framtagen for att anvandas i ett
fosterdiagnostiskt sammanhang (7).

4.5. Intresseforeningarnas och Snif:s reflektioner kring
information till de blivande foraldrarna infér fosterdiagnostik

Vid ett gemensamt mote med representanter fran Svenska Downféreningen och Riksférbundet FUB
tog nationella arbetsgruppen del av flera reflektioner fran dessa intresseforeningar:

e Fosterdiagnostisk information tenderar ofta att fokusera pa metoderna. Onskemal finns att
informationen tydligt ska innehalla uppgifter om vilka svar fosterdiagnostiken ger men
ocksa vad man inte kan fa svar pa.

e Kvalitet, kompetens och bemétande framhalls som viktigt. Hur hanterar vardgivaren att
den gravida tackar nej till information samt till erbjudandet om fosterdiagnostik?
Ifragasatts ett nej pa ett annat satt an ett ja?

e Hur ska man informera, stotta, och hdnvisa nar den gravida 6nskar fortsatta sin graviditet
efter ett besked om avvikelse? Manga har fatt god neutral och icke-styrande information,
men det ar stor skillnad mellan vardgivare. Detta behover se likadant ut dver landet.

e Fran intresseféreningarna finns 6nskemal om att dven icke-medicinsk information och
erfarenhet erbjuds, sa som kontaktuppgifter till intresseféreningar eller till férdldrar med
erfarenhet av de aktuella diagnoserna.

e Vikten av information kring paverkan pa livskvalitet, stéd i beslutsprocessen samt att
partner involveras papekades. Uppldgget varierar mellan regioner. Ett problem i bland
annat Stockholm ar att Kris- och samtalsmottagningen ej tar emot under graviditet utan
endast nadr barnet ar fott.
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Den nationella arbetsgruppen har aven fort samtal med samordnare for Svenskt natverk for
information kring fosterdiagnostik (Snif). De anser att:

4.6.

Information och mojlighet till reflektion ska ges till gravida/paret infér eventuell
fosterdiagnostik sa att de kan gora sitt val baserat pa korrekt information i enlighet med
egna varderingar och behov. For detta behovs mer resurser i form av tid for samtal (garna
enligt Orebromodellen, se bilaga 7). De personer som ger information behdver ha tillricklig
kompetens och utbildning for att genomféra reflekterande samtal.

Det behovs ett bra nationellt utarbetat arbetssatt for bemétande vid information om
avvikande resultat (inklusive sannolikhetsbedomningar sasom KUB och NIPT). Redan innan
man genomgar fosterdiagnostik ska man ha fatt kinnedom om rutinen att man vid ett
eventuellt avvikande svar far samtal med kurator eller genetisk vigledare kring
beslutsprocessen.

Det behdvs rutiner och en tydlig struktur for stéd och information om sjukdomar och
avvikelser samt om handlaggning, saval vid valet att avbryta som vid att fortsatta
graviditeten. En del patienter som valt att fortsatta sin graviditet anger att det finns brister i
detta, enligt erfarenheter fran Snif.

Nationell skriftlig visuell information kring fosterdiagnostik avseende metoder, avvikelser
och sjukdomar samt beslutsstod behover tas fram anpassat till gravida och partners samt
halsoprofession. Snif anser att information ska tas fram i samverkan med patient- och
foraldrarepresentanter via intresseorganisationer.

Snif anser att en nationell stodlinje bor finnas dit gravida och partners kan ringa for att fa
hjalp med stod for beslutsfattande, motsvarande ARC (Antenatal results and choices) i
Storbritannien [8].

Slutsatser gallande information om fosterdiagnostik

Informationen som ges ser mycket olika ut 6ver landet betraffande innehall, hur den ges och hur
mycket tid som ar avsatt for formedlandet av informationen. Fran professionen och den gravidas sida
efterlyses en nationell samsyn angaende information om fosterdiagnostik.

Viktiga punkter for att den gravida/paret ska kunna gora ett informerat val:

27

Barnmorskemottagningen ar den naturliga platsen for att fa den férsta informationen om
fosterdiagnostik. En forutsattning for att kunna fatta ett autonomt beslut ar att sjukvarden
ger en valbalanserad information tillsammans med ett reflekterande samtal. Tolk ska
anvandas vid behov.

Barnmorskorna efterlyser en nationell samordning av informationen avseende innehall,
samt utbildning och uppdatering av sin kunskap inom fosterdiagnostik. En vélfungerande
modell finns i Orebroregionen, med erbjudandet om ett separat samtal kring
fosterdiagnostik (se bilaga 7) och ett liknande koncept bor efterstravas nationellt.

| samtal om fosterdiagnostik bor etiska aspekter berdras och barnmorskorna efterlyser ett
dokumentstéd/manual fér hur dessa fragor ska bemotas. Detta betonas ocksa fran
intresseforeningarna FUB och Svenska Downféreningen.

Vid konstaterad fosteravvikelse efterlyses standardiserade rutiner fér omhandertagande. |
denna ingar neutral och faktabaserad information om fosteravvikelsen och den fortsatta
utredningsgangen samt stod utifran den gravidas behov. Multidisciplindra prenatala
informationsmoten bor efterstravas dar professioner sdsom genetisk vagledare samt
specialist inom habilitering och/eller barnmedicin/kirurgi ingar. Det bor ocksa inga
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information om intresseféreningar och fordldranatverk som kan férmedla ytterligare
aspekter.

e | dag saknas en nationell webplattform for professionen dér saklig, uppdaterad och relevant
information om fosteravvikelser kan publiceras. Det saknas ocksa en stodlinje for blivande
foraldrar som stdd i beslutsfattande och del i krishantering.

¢ Informationen pa 1177 bor samordnas nationellt avseende innehallet. Skriftlig information
ska finnas tillganglig pa flera sprak och garna ocksa i lattlast version.

e Det finns begransat antal studier om hur den heterogena gruppen gravida med utlandsk
bakgrund och gravida som ar nyanlanda till Sverige ser pa information om fosterdiagnostik.
Aven denna rapport har en begriansning avseende detta d& inga synpunkter fran dessa
grupper ar specifikt inhdmtade.

Information om fosterdiagnostik ar ett omrade under standig utveckling vilket stéller hoga krav pa
professionen avseende formagan att kunna formedla denna. Ett stérre ansvar behoéver tas for att
sakerstalla en nationell samsyn och resurstilldelning for att uppratthalla en god kvalitet pa
informationen om fosterdiagnostik och sattet den ska formedlas pa.
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5. Halsoekonomiska perspektiv pa fosterdiagnostik
5.1. Bakgrund

Halsoekonomiska utvarderingar kan goras pa flera satt. Ett vanligt tillvagagangssatt ar att géra en
kostnadseffektivitetsanalys. Kostnadseffektiviteten berdknas da som en kvot mellan forandrade
kostnader och férandrade effekter for (minst) tva insatser. Man kan ddarmed inte sdga om en insats ar
kostnadseffektiv utan att jamfora den med (3tminstone) en annan insats. Inom fosterdiagnostik ar
det olika metoder for sannolikhetsbedémning eller for diagnostiska verktyg som jamfors (bendamns
tester hadanefter i detta avsnitt). | vissa situationer ar det da aktuellt att ocksa jamféra med att inte
gora nagon fosterdiagnostik. Exempelvis nar det inte finns nagon metod sedan tidigare.

5.2. Kunskapsinhamtning — hdlsoekonomi fosterdiagnostik

Detta avsnitt fokuserar pa halsoekonomiska analyser av tester som avser att sannolikhetsbedéma
kromosomavvikelser. Den ultraljudsbaserade fosterdiagnostik som framfor allt syftar till att faststélla
flerbord och berdknat fodelsedatum ar mindre kontroversiell och tydligt evidensbaserad, dven i
forsta trimestern [1].

Vid en kostnadseffektivitetsanalys maste man bestamma vilket effektmatt man &r intresserad av. Det
vanligast forekommande effektmattet inom kostnadseffektivitetsanalyser ar kvalitetsjusterade
levnadsar (Quality adjusted life-years, QALYs). QALYs ar svaranvant inom fosterdiagnostik, eftersom
nagra av dem vars QALYs paverkas dnnu inte ar fodda och kanske aldrig kommer att fédas. Darfor
valjs QALYs som effektmatt bort i manga halsoekonomiska berékningar av fosterdiagnostik.
Nationella arbetsgruppen har darfor valt att inte rakna med dessa effekter eller kostnader.

| stéllet grundar arbetsgruppen den hilsoekonomiska analysen pa testningens tillforlitlighet,
avseende sant identifierade fall av trisomi, 13, 18 och 21, vilket &r vanligt i hdlsoekonomiska analyser
av fosterdiagnostik [2]. Den viktigaste kostnaden ar for sjadlva testerna, inklusive maijlig uppféljande
invasiv testning.

De hélsoekonomiska studier som inkluderats i SBU:s analys fran 2015 samt SFOG:s rekommendation,
visar entydigt att olika kombinationer av KUB och NIPT &r kostnadseffektiva jamfért med:

i) att inte ha nagon sannolikhetsbedémning for trisomi 21 alls
ii) att enbart anvanda NIPT utan ultraljud.

Anledningen till det sistndmnda ar framfor allt att NIPT fortfarande kostar mer an KUB. For
narvarande har priset for NIPT sjunkit patagligt sedan det antagna priset i SBU-rapporten (5 000
kronor). | dag ar priset cirka 2 500 kronor, men da kostnaden for NIPT &r olika i landet kan detta inte
appliceras generellt. En kdnslighetsanalys pa NIPT indikerade att priset behdver sankas till cirka 1 500
kronor (152 €) for att det skulle bli kostnadsreducerande att ersatta all KUB med enbart NIPT [2].
Utgar man fran SBU-rapportens antaganden blir siffrorna liknande (se tabeller nedan). Analysen
innefattar inte eventuella 6vriga fordelar med ultraljud i forsta trimestern.

Olika kombinationer av test ger olika kostnadseffektivitet. En kombination av KUB och erbjudande av
NIPT over en definierad grans for sannolikhetsbedémningen med uppfdéljande invasivt test for dem
med hog sannolikhet pa NIPT genererar alltsa fortfarande fordelaktiga kostnadseffektivitetskvoter.
Med det sagt kan man anse att de mindre skillnaderna i kostnadseffektivitetskvoter med dagens
lagre pris for NIPT gor att man dnda anser det befogat att erbjuda endast NIPT, speciellt om man inte
har haft KUB forut, och dessutom kan erbjuda ultraljud i forsta trimestern. Vilken kombination av
dessa metoder som ar att foredra avseende dess kostnadseffektivitetskvot har olika studier olika
uppfattningar om. (I SBU:s analys bedémdes strategin “KUB = NIPT om sannolikhet > 1:200 genom
KUB - invasivt ingrepp om forhojd sannolikhet genom NIPT” som den med mest fordelaktig
kostnadseffektivitetskvot av de jamforda alternativen) [2]. Aterigen, det &r den hogre kostnaden for
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NIPT som framfor andra faktorer forklarar varfér enbart NIPT ger samre kostnadseffektivitetskvoter
dn kombinationsalternativen som ocksa innefattar KUB. Senare studier bekraftar denna analys (3—4).
Andra granser vid vilken sannolikhet man gar vidare med NIPT kommer naturligtvis att paverka
analysens utfall: En grans pa till exempel 1:300 paverkar analysen endast marginellt, medan en grans
pa 1:1 000 skulle 6ka kostnaden mer markant. Vid en antagen kostnad pa 2 500 kronor for NIPT
uppnas kostnadsneutralitet for NIPT i kombination med KUB vid erbjudande vid sannolikhet 1:51—
1:500.

Som namnts vilar alltid hdlsoekonomiska analyser pa antaganden som ocksa kan ifragasattas. Den
hélsoekonomiska analysen tar i sig inte heller stallning till vilken samhéllets betalningsvilja for
trisomi-screeningen bor vara.

5.3. Tabeller hialsoekonomi

Berdkningarna utgar fran 10 000 gravida som testas for trisomi 21. Darefter analyserades
kostnaderna for provtagning av gravida med en genomsnittlig sannolikhet att bara ett foster med
trisomi 21 (omkring ett fall av trisomi 21 per 526 graviditeter). Analyserna &r gjorda utifran en
genomsnittsalder hos den gravida pa 30 ar, och géller i graviditetsvecka 12. Priset for NIPT varieras
mellan 5 000 kronor, 2 500 kronor och 1 500 kronor. Kostnaden for KUB beddms till 1 500 kronor
vilket raknas som sjadlvkostnadspris. Kostnaden for invasivt ingrepp bedoémes till 6 000 kronor. Varken
kostnader eller effekter till foljd av trisomi 21 har inkluderats. Ett grundantagande fér analyserna ar
att alla med positiv KUB eller NIPT (sant och falskt positiva) véljer att genomféra ett invasivt ingrepp.
Kostnaden for NIPT har som synes stor paverkan pa resultatet. Om priset pa NIPT &r 5 000 kronor &r
kostnaden for fosterdiagnostik genom NIPT mer 4dn dubbelt s3 hég som KUB. Ar kostnaden fér NIPT i
stallet 2 500 kronor blir skillnaden mindre, och om kostnaden for NIPT skulle vara 1 500 kronor
innebar NIPT en besparing jamfort med KUB. NIPT bor dock alltid kompletteras med ultraljud vilket
innebdr en viss merkostnad for den strategin.

Tabell 1. Data till berdkningarna.

Antal graviditeter 10 000

Sannolikhet fér trisomi 21 1:526 (genomsnittlig sannolikhet)
Kostnad ultraljud 625 kronor

Kostnad KUB 1 500 kronor

Kostnad NIPT 5 000, 2500 och 1500 kronor
Kostnad invasivt ingrepp 6 000 kronor

Tabell 2. Sensitivitet och specificitet for identifiering av trisomi 21 samt risk for missfall
som anvands i berdkningarna.

Sannolikhet KUB NIPT Invasivt ingrepp
Sensitivitet Genomsnittlig 0,9 0,993 1

Hog - 0,998 1
Specificitet Genomsnittlig 0,95 0,999 1

Hog - 0,999 1
Risk for missfall Genomsnittlig/hég 0 0 0,5%
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Tabell 3. Kostnader och konsekvenser vid provtagning av 10 000 gravida i en grupp med

genomsnittlig sannolikhet (sannolikhet 1:526).

Strategi

Kostnad test

(KUB/NIPT):
NIPT = 5000 kr
NIPT = 2500 kr
NIPT = 1500 kr

Antal sant identifierade
fall

Antal falskt
identifierade fall (innan
invasivt ingrepp)

Antal missade fall
(falskt negativa)

Antal invasiva tester pa
alla identifierade fall
(sant och falskt
positiva)

Kostnad invasivt
ingrepp

Antal missfall vid

invasivt ingrepp

Totala kostnader:
NIPT =5 000 kr
NIPT=2 500 kr
NIPT =1 500 kr

KuB

15 000 000
15 000 000
15 000 000

17,11

499,05

1,90

516,16

3 096 960

2,58

18 096 960

18 096 960
18 096 960

KUB+NIPT

17 580 798
16 290 399
15774 240

17,07

0,50

1,94

17,57

105 462

0,09

17 686 260
16 395 257
15 879 097

NIPT

50 000 000
25000 000
15 000 000

18,88

9,98

0,13

28,86

173 160

0,14

50173 160
25173 156
15173 156

NIPT+ultraljud

56 250 000
31250000
21250000

18,88

9,98

0,13

28,86

173 160

0,14

56 423 160
31250004
21423156

5.4. Slutsatser gallande hdlsoekonomiska perspektiv pa
fosterdiagnostik

| hdlsoekonomiska kostnadseffektivitetsanalyser maste vissa antaganden goras. | enlighet med en
stor del av den befintliga litteraturen innefattar denna analys endast fosterdiagnostik som handlar
om att sannolikhetsbedéma de vanliga kromosomavvikelserna 13, 18 och 21 och i synnerhet den
sistndmnda. Vidare jamfors endast testens férmaga att korrekt identifiera dessa avvikelser (som
effekt) och testens pris (som kostnad). En sadan analys visar att olika kombinationer av KUB och NIPT
vid hégre pavisad sannolikhet for kromosomavvikelse ger en battre kostnadseffektivitetskvot an
ingen fosterdiagnostik alls eller enbart NIPT, framfor allt pa grund av priset pa NIPT. Andra
antaganden hade eventuellt gett andra resultat. Darfér ska beddmningen av den halsoekonomiska
analysen samt de slutsatser man drar av den géras med forsiktighet. Vissa atgarder kan bedémas
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som varda sin ekonomiska kostnad dven om den halsoekonomiska analys som presenterats har inte
bedomer dem som kostnadseffektiva

5.5. Referenser kapitel 5
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6. Etiska perspektiv pa fosterdiagnostik

6.1. Bakgrund

| denna rapport diskuterar nationella arbetsgruppen for fosterdiagnostik den fosterdiagnostiska
screeningen utifran de fyra etiska principerna [1]. Vad galler reproduktion brukar den gravidas
autonomi framhallas som sarskilt viktig. Autonomiprincipen i halso- och sjukvarden sager att
patienten och darmed kvinnan har ratt att bestimma vilka vardinsatser hon genomgar. Detta innebér
att kvinnan utifran mottagaranpassad information sjalv ska erbjudas mojlighet att fatta beslut om
erbjudna undersokningar och behandlingar. Varken fostret eller partner omfattas saledes av
autonomiprincipen: Det ar i slutdndan den gravida kvinnan som utifran sina egna varderingar och
onskemal har ratt att fatta beslut om vilka fosterdiagnostiska undersékningar som ska utforas.

Den gravidas reproduktiva autonomi framhalls som det framsta syftet med att erbjuda
fosterdiagnostik som grund for att avsluta en graviditet. Den reproduktiva autonomin har dven ett
starkt stod i svensk lagstiftning.

6.1.1. Autonomiprincipen

Den gravidas beslut om fosterdiagnostik ska grundas pa informerat samtycke. Saklig och begriplig
information ska ges pa ett professionellt satt utan att vara styrande. Maojlighet ska ges att avsta fran
den eller de fosterdiagnostiska undersdkningar som férmedlas eller erbjuds inom screeningen.
Frivilligheten bor betonas och tillracklig tid for beslutsfattande maste ges [2]. Det ar vasentligt att
fosterdiagnostisk verksamhet utformas pa ett sadant satt att inget val av fosterdiagnostik och
eventuell uppféljning tas som sjalvklart eller uppfattas som mer 6nskvart.

Nar information om fosterdiagnostik ska ges bor syftena med den fosterdiagnostiska undersdkningen
sarskiljas, namligen:

Syfte A = Anatomisk granskning i forsta trimestern med ultraljud for datering, bekraftelse av
viabilitet, konstaterande av eventuell flerbord samt upptackt av strukturella avvikelser hos fostret.

Syfte B = Diagnostik av de vanligaste kromosomala avvikelserna.

Syfte C = Anatomisk granskning under andra trimestern for att bestamma placentaldge och pavisa
strukturella avvikelser.

Den som valjer en fosterdiagnostisk undersokning ska saledes kunna valja att genomga en
undersokning for endast nagot av dessa syften. Den gravida ska da informeras om att valet att avsta
en ultraljudsundersékning innebar en begransad mojlighet till ett medicinskt omhandertagande
under graviditeten [3].

| denna rapport har autonomiprincipen diskuterats endast utifran den gravida, eftersom fostret inte
kan betraktas som rattssubjekt.

6.1.2. Gora-gott principen

Syfte A med tidigt fosterultraljud ar att kunna konstatera flerbérd och datera graviditeten, men dven
att kunna diagnostisera stérre anatomiska avvikelser. En palitlig datering liksom konstaterande av
flerbord kan forbattra handlaggningen under graviditet och férlossning for bade mor och barn. Nar
det géller pavisande av strukturella avvikelser hos foster kan prognosen férbattras for barnet genom
planering av tidpunkt och plats for forlossning samt eventuell akut behandling i anslutning till
forlossningen. Det finns en mojlig vardekonflikt mellan det framtida barnets och den gravidas/parets
intressen. Det foreligger ocksa en vardekonflikt, i det fall den gravida valjer att fullfélja graviditeten
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trots allvarliga avvikelser, som medfor att barnet sedan visar sig fa ett liv med mycket mer lidande &n
upplevt valbefinnande [4].

Respekten for den gravidas autonomi ar stark i svensk lagstiftning. Det leder till att beslutet, vilket
det &n blir, maste stottas och respekteras oavsett lakarens eller barnmorskans eventuella personliga
asikter i fragan. Oavsett om den gravida valjer att fullfélja graviditeten ska psykologiskt och
medicinskt stod erbjudas. Om den gravida valjer att avbryta graviditeten ska likasa psykologiskt stod
fore, under och efter avbrytandet erbjudas.

6.1.3. Icke-skada principen

En lagt satt grans vid sannolikhetsbedémning for erbjudande om invasiv testning med efterféljande
analyser, kan leda till att fler gravida genomgar invasiv fosterdiagnostik (fostervattenprov eller
moderkaksprov). Det leder i sin tur till en 6kad risk for missfall och sena aborter [5].

En fosterdiagnostisk undersdkning kan dven ge besked om oklart fynd. Detta kan medfora att den
gravida forst far ett besked som senare dndras. Onddig oro kan vackas vid misstanke om en avvikelse,
om den senare visar sig vara felaktig (falskt positivt fynd). Det &r viktigt att inte gora fler
undersokningar pa generell indikation an nédvandigt, samt att formedla att dven en
ultraljudsundersokning ar diagnostisk, det vill sdga att man dven vid denna undersokning kan
upptacka avvikelser.

| enlighet med icke-skada principen galler dven att ultraljudet maste utféras med tillracklig
kompetens och lamplig utrustning for att minska andelen falskt positiva och falskt negativa fynd. Det
ar dessutom viktigt att framféra ultraljudets begransningar, det vill sdga att alla avvikelser ej kan
diagnostiseras.

6.1.4. Rattviseprincipen

Kartlaggningen av de nuvarande strategierna for fosterdiagnostisk screening i Sverige visar att
skillnaderna ar stora mellan regionerna. Detta strider mot rattviseprincipen som innebar att alla ska
behandlas lika oavsett kon, konsidentitet, religion, etnicitet, social stallning, funktionsférmaga, alder
och bostadsort. Kravet om vard pa lika villkor innebar att alla bor erbjudas samma majligheter till
fosterdiagnostisk undersdkning 6ver landet.

For att fa samma mojligheter till fosterdiagnostik kravs en enhetlig information om tillgéngliga
metoder i Sverige. Ordvalet vid muntlig och skriftlig information ar av stor betydelse, till exempel bér
begreppet risk ersattas med begreppet sannolikhet. Tolk ska vid behov anvandas och skriftlig
information finnas tillganglig pa flera sprak.

Kostnadseffektivitetsprincipen, som tillhor rattviseprinciperna, innebar att en rimlig balans mellan
kostnad och effekt av insatser ska efterstravas. Bade KUB och NIPT ger en relativt god sannolikhets-
beddmning for de vanligast férekommande kromosomavvikelserna (trisomi 13, 18 och 21) och har
medfort att farre invasiva prover nu utfors jamfoért med tidigare. Om man som effektmatt anvander
ett minskat antal invasiva ingrepp och missfall orsakade av ingreppet, kan detta motivera NIPT i
stallet for KUB som sannolikhetsbeddmningsmetod, dven om riskerna for missfall vid invasiv
provtagning numera bedéms vara sma.

Ett populationsbaserat erbjudande om fosterdiagnostik (screening) ar problematisk ur autonomi-
synpunkt, eftersom ett sadant erbjudande och majlighet till utredning kan upplevas som en
rekommendation fran samhallet. Det ar darfor av storsta vikt att erbjudandet om fosterdiagnostik
presenteras just som ett frivilligt erbjudande, och inte som en rekommendation, samt att den utfors
efter informerat samtycke.
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6.2. Slutsatser gallande etiska perspektiv pa fosterdiagnostik

Kravet om vard pa lika villkor innebar att alla bor erbjudas samma mojligheter till fosterdiagnostisk
undersokning i hela Sverige. For att fa samma majligheter till fosterdiagnostik, kravs en enhetlig
information om i Sverige tillgangliga metoder.

De senaste arens 6kande kunskap och méjligheter till utvidgade fosterdiagnostiska underséknings-
metoder har gett den gravida nya valmajligheter. For att den gravida ska kunna gora ett informerat
val kravs att professionen dels har god kunskap om de fosterdiagnostiska metoderna, dels har
kunskap om vad dessa metoder kan upptacka.

For att gravida ska fa information pa lika villkor, oberoende av regionstillhérighet och modersmal,
foreslas att skriftlig information pa flera sprak utformas och placeras pa en hemsida som halls aktuell.

Muntlig information som &r saklig, begriplig och neutral ska ges av den som &r utbildad i amnet och
utsedd att informera om fosterdiagnostisk undersékning. | Orebroregionen har man utarbetat ett
utbildningsprogram med sa kallade Frejasamtal. Detta ar ett gott exempel pa hur kraven pa
utbildning kan tillgodoses (bilagorna 7 och 8).

Det bor finnas tydliga vagar i varje region for mojlig kontakt med genetisk vagledare, habilitering
och/eller barnspecialist om avvikelse detekteras vid fosterdiagnostik med screeningindikation.

Det bor dven vara latt att fa veta hur man kan erhalla information fran intresseféreningar, till
exempel Svenska Downforeningen och Hjartebarnsférbundet, samt fran Svenskt natverk for
information kring fosterdiagnostik (Snif).

Det ar viktigt att betona att rapporten inte adresserar alla etiska aspekter pa fosterdiagnostik. Dessa
fragor bor vara foremal for fortsatt diskussion, bland annat inom professionerna och bland
beslutsfattare i hdlso- och sjukvarden, men ocksa i samhallet i stort.

6.3. Referenser kapitel 6
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7. Kartlaggning av nuldge i Sverige

| den nationella arbetsgruppens arbete med jamlik vard inom fosterdiagnostik har gruppen utfért en
systematisk kartlaggning av vilka undersékningar som gravida i Sverige erbjuds i dag genom att
kontakta samtliga regioner. Kartlaggningen utfordes under forsta halvaret 2020.

For att fa en samlad bild 6ver hur information om fosterdiagnostik ges vid landets
barnmorskemottagningar har en enkat skickats ut till alla barnmorskor pa
barnmorskemottagningarna i hela landet. Utéver detta stélldes dven fragor kring vid vilka tillfallen
under graviditeten informationen om fosterdiagnostik ges till de gravida (se 4.1 barnmorskornas
perspektiv pa information om fosterdiagnostik). Det finns stora variationer i hur informationen ges,
vad som ingar och vilken utbildning den som informerar har.

Det ar storst skillnad mellan regionerna néar det galler undersékningar i forsta trimestern. Det finns
skillnader i vilken typ av undersdkning som erbjuds (ingen undersékning, tidig fosteranatomisk
granskning, KUB och/eller NIPT). Vidare ses skillnader angaende vid vilken KUB-sannolikhet som NIPT
erbjuds samt vilka genetiska analyser som utfors efter invasiv provtagning. Vissa regioner erbjuder
alla gravida oavsett alder undersékning. | andra regioner erbjuds gravida i viss alder, och kostnaden
for patienten varierar. Undersokningar som KUB och NIPT ar efterfragade av patienterna. Till
exempel véljer en stor andel patienter under 35 ar i Vastra gotalandsregionen att privat genomga
KUB (62 % 2019) eller kdpa NIPT sjalva, detta da enbart gravida 6ver 35 ar erbjuds KUB kostnadsfritt.

Vid enheter som erbjuder tidig fosteranatomisk granskning anvands SFOG:s checklista (bilaga 2) for
forsta trimester-ultraljud i hog utstrackning och flera regioner som annu inte har infort
fosteranatomisk granskning i forsta trimestern uppger att det finns planer for inférande.

Under andra trimestern erbjuds alla landets gravida ultraljud och SFOGs checklista for andra
trimester-ultraljud f6ljs. Dock ar inte 5-plans-undersokning av fosterhjartat infort verallt trots att
detta funnits i SFOG:s rekommenderade checklista sedan 2015. Undersokningen anvands for att
lattare diagnostisera vissa typer av hjartfel, saisom exempelvis transposition av de stora karlen. Det
kan vara livsavgorande for ett barn med ett allvarligt hjartfel att fédas pa ett sjukhus som har
uppdrag for barnhjartkirurgi (Géteborg och Lund).

Viktskattning i graviditetsvecka 32 till 34 utfors i alla regioner, men indikationerna for
undersokningen varierar stort.

Ungefar halften av landets regioner erbjuder en ultraljudsundersékning i graviditetsvecka 41, men
indikation, vilka parametrar som kontrolleras samt tidpunkten varierar.

Alla regioner anger tillgang till fosterpatolog kopplat till respektive universitetssjukhus, men det ar
oklart i vilken utstrackning man utnyttjar den resursen. Undersokning av fosterpatolog vid misstanke
om pavisade avvikelser ar viktigt for att kunna faststalla diagnos och erbjuda god genetisk vagledning
infor framtiden.

Sammanfattningsvis visar kartlaggningen att saval mojligheter som metoder for fosterdiagnostik
varierar mycket 6ver landet.

Redan 2006 publicerade SBU en rapport om att KUB har en hog evidensgrad for sannolikhets-
beddmning avseende de vanligaste kromosomavvikelserna. Vidare anger Socialstyrelsens
forfattningssamling fran 2012 att vardgivare ska erbjuda en vardering av sannolikheten for att en
kromosomavvikelse foreligger.

Under 2016 presenterade SFOG ett forslag pa en jamlik nationell modell fér sannolikhetsbedémning
av kromosomavvikelser. Denna bygger pa en rapport fran SBU fran 2015.

Nationellt system
for kunskapsstyrning
36 Halso- och sjukvard

SVERIGES REGIONER | SAMVERKAN



Kunskapsstdd fosterdiagnostik — kartlaggning och rekommendation 2022-07-0

7.1. Sammanfattande tabell av kartlaggningen

Insamling av data pagick under varen 2020. Tabellen fortsatter pa nasta sida.

Tabell 4. Sammanfattande tabell av kartlaggningen, forsta trimester.
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Férsta trimester Inget. S
X ultraljud ultraljud
(skillnader markerade erbjuds erbjuds
med gult falt)
Ultraljud erbjuds i 1 2 1 1 1 1 1 1 1 2 1 1 1 2 1 1 1 1 1
forsta trimester
1: Till alla

2: Till utvalda, hog
alder eller oro

Tidig organscreening ja |ja ja |ja ja |Ja Jja ja ja |ja [ja [ja
enligt nationell
checklista *)

KUB 1 2 1 1 1 1 1 1 2 1 1 1 2 1 1 1 2

1: Till alla >35 ar kostn- >354ar >35 &r |kostn- >35 ar
d I d

2: Aldersgrins eller oro sl oo oy

NIPT utan X X

foregdende KUB >324r >354r

NIPT vid KUB- 1 2 1 1 2 2 3 3 1 1 1 1 1 1 3 2 1

sannolikhet:

1:1:51-1:200

2:1:51-:300

3.1:51-1:1000

CVS/AC Erbjuds vid KUB 1:2-1:50, vid misstankt avvikelse i forsta trimestern, vid tidigare kromosomavvikelse, positiv NIPT, hereditdra

tillstand, oro. Regioner som inte erbjuder ultraljud i forsta trimester erbjuder AC eller CVS vid tidigare kromosomavvikelse,
positiv NIPT, hereditara tillstdnd. Region Jamtland Harjedalen erbjuder inte CVS. Region Norrbotten erbjuder amniocentes om
patienten onskar.

Genetisk analys vid 2 2 2 2 1 2 2 2 2 2 2 1 2 1 1 2 1 2 3
KUB 1:2-1:50

1: QF-PCR

2: QF-PCR och
mikroarray

3: QF-PCR och
kromosomanalys

Genetisk analys vid ja |ja |ja |ja ja |ja |ja ja ja |ja |ja |ja ja |ja [ja |ija
anatomisk avvikelse
eller nackveck =3,5mm
i forsta trimestern
QF-PCR och mikroarray
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Tabell 5. Sammanfattande tabell av kartlaggningen, andra och tredje trimester.

puejjon uoi3ay
puejjeH uoi3ay

aueys uoi3ay
ejesddn uoiday

= =
) )
@ ®
o o
> >
o=} o
D) O
=, Q
> -
@ 3
)

810q3)aeD uoi3ay

ue| s3uidoyuor uoi3ay
ue| Jew|ey uoisay
849qououy uoiday
Ua330gJJoN uoISaYy
wjoyx201s uoigay
puejwJos uoisay
puejwJieA uoisay
u91300Ja31seA UOISaY
puejJioutalsep uoiSay
puejuewiseA uoiSay
ug| 04gaJQ uoi3ay
pueQ8iaisQ uoisay
uauoifaispue|eigo eJisen

uajepalieH puejjwer uoi3ay

Andra trimester i -’;t
(skillnader markerade :C'
med gult falt) hjarta

”Rutinultraljud” enligt ja) ja |ja |ja |ja |ja |ja l|ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja [|ja |ja |ja |ja [|ja |ja
nationell checklista iit
och hjartgranskning i 5 |av

snitt. hjarta

Invasiv provtagning vid | 1 1 1 1 1 2 1 1 1 2 1 1 1 1 1 2 2 1 1 1 1
strukturell avvikelse
1: QF-PCR, mikroarray
2: QF-PCR, mikroarray
efter diskussion

Tredje trimester

Tillvaxtultraljud gv32—(ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja |ja [|ja |ja |ja |ja [ja
34 vid riskfaktorer

Ultraljudskontroll 3 7 1 5 3 1 2 4 1 3 1 6 7 7
gv 41 Enbart
. Varna
1. Ultraljud MAD, SDP mo
2. Ultraljud SDP, vag
undersokn

3. Ultraljud MAD, SDP,
flode A umb, CTG, vag
undersokn

4, Ultraljud AFI/SDP,
CTG alla forstfoderskor
samt omfoderskor
med riskfaktor

5. Ultraljud tillvaxt,
SDP

6. Ultraljud v 4145

7. Induktion

*) Nationell checklista for forsta trimestern ultraljud accepterades varen 2020 och &r under
inférande i samtliga regioner som erbjuder detta.

**) AFI = Amniotic fluid index, CTG = Cardiotocography, MAD = Mean abdominal diameter, SDP
= Single deepest pocket.
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8. Nulagesanalys och resultat av kartlaggning

Kartldggningen har visat pa stora skillnader i vart land vad galler fosterdiagnostik. Detta &r tidigare
noterat av Ingvoldstad et al 2014 [1] och skillnaderna bestar fortfarande sex ar senare. Vissa
skillnader beror pa bristande vetenskapligt underlag, dar man inte kan avgora vad som ar rétt eller fel
att erbjuda. De skillnader som foreligger i det basala utbudet &r inte forsvarbara och bedéms ga emot
de etiska principer sjukvarden ska vara organiserad efter.

| enlighet med Socialstyrelsens forfattningssamling ska fosterdiagnostik erbjudas pa lika villkor,
oavsett alder i syfte att gynna den gravidas reproduktiva autonomi [2].

Vidare ska information om och tillgang till fosterdiagnostik erbjudas alla gravida, oavsett
konsidentitet, religion, etnicitet, social stallning, funktionsformaga, alder och bostadsort.

Information till den gravida/paret om fosterdiagnostik ar bristande, vilket konstaterades i en SBU-
rapport redan 1998 [3] och upprepade studier har visat ett liknande monster [4]. Informationen om
fosterdiagnostik ska vara opartisk, tydlig och betona frivilligheten, och att det saledes ror sig om ett
erbjudande och inte en norm eller rekommendation. Informationen om fosterdiagnostik ska dven ges
med betanketid, vilket i dag sallan sker.

Redan 2006 gav SBU ut sin rapport om fosterdiagnostiska metoder [5] med ett tillagg 2015
inkluderande NIPT [6]. Som stod har dven berdrd specialistforening, SFOG, sammanstallt rad och
riktlinjer [7—8] vilka 6verensstammer med de nationella rekommendationer for fosterdiagnostik som
bygger pa SBU:s rapporter fran 2006 och 2015. Trots detta saknas likvardig implementering 6ver
landet. Orsakerna bakom detta ar oklara.

Under aren som gatt sedan fardigstallande av SBU-rapporterna, har en del férutsattningar
forandrats, sasom att priset pa NIPT sjunkit [9]. Allt fler gravida véljer ocksa alternativet att kopa NIPT
privat pa de stéllen i landet dar detta ar en mojlighet. Hur stor andel som gér det ar oklart, da inga
nationella register finns. Dessutom valjer en del gravida NIPT framfor invasiv testning (med
fostervattenprov eller moderkaksprov). Detta trots radande information om att invasiv testning
erbjuds vid sannolikhet 1:2-1:50, pa grund av den 6kade sannolikheten aven for andra
kromosomavvikelser utover trisomi 13, 18 och 21 [10]. KUB for detektion av trisomier har en fordel
framfor NIPT for vissa kromosomavvikelser [11]. Aven om dessa &r séllsynta, kan detektionen ha stor
paverkan i det enskilda fallet.

Att infora helgenom/-exom saval som mikroarray vid fosterdiagnostisk screeningindikation ar
forutom ekonomiska faktorer komplicerat bade nar det géller tolkning och ur ett etiskt perspektiv.
Ett sddant eventuellt inférande i framtiden bor foregas av en djupare genomlysning dn vad som ar
mojligt inom pagaende uppdrag.

8.1. Rekommendationer fran nationella arbetsgruppen

Arbetsgruppen har kommit fram till féljande rekommendationer:

e Samtliga gravida i Sverige erbjuds en neutral och saklig information om fosterdiagnostik om
de onskar detta. Informationen ska vara standardiserad och ges av en opartisk person med
sarskild utbildning for andamalet. Tolk ska anvandas vid behov. Informationen kan med
fordel kombineras med informativa filmer. Informationen ska ges pa ett likartat satt 6ver
hela landet. Denna information ska finnas tillgdnglig pa flera sprak i syfte att alla gravida
forstar den information som ges.

e Samtliga gravida i Sverige erbjuds ett forsta trimester-ultraljud forlagt mellan
graviditetsvecka 12+3-13+6 samt ett andra trimester-ultraljud i graviditetsvecka 18-20. Det
ar av yttersta vikt att vardgivaren sdkerstaller att den gravida uppfattar att all
fosterdiagnostik ar frivillig.
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Begreppet rutinultraljud bor undvikas. | stdllet bor andra trimester-ultraljud anvandas, for
att betona den fosterdiagnostiska frivillighetsprincipen.

Syftet ar att:
- datera graviditeten i forsta trimestern med en tidig matning av biparietal diameter
(BPD), vilket enligt radande kvalitetsriktlinjer vad géller datering innebar en minskad
frekvens av overburenhet med minsta mojliga standardavvikelse [10].

- detektera flerbord tidigt, vilket dven ger mojligheten att sdkrare faststalla
chorionicitet (vilken sorts flerbérdsgraviditet det ror sig om), nagot som mojliggor
korrekt 6vervakning och minimering av de risker som finns i samband med en
flerbordsgraviditet [12].

- utfora en sa kallad fosteranatomisk granskning, vilken mojliggor tidig diagnostisering
av avvikelser. Forskning har de senaste aren visat att manga avvikelser (dock med
undantag av vissa avvikelser i hjarta, hjarna och njurar) kan detekteras redan i férsta
trimestern [13, 14]. Detta innebar att den gravida och partner ddrmed kan fa
forlangd betanketid vid sitt informerade val avseende att fortsatta eller att avbryta
graviditeten. Ett avbrytande i férsta trimestern innebar dessutom ldgre medicinska
risker an ett avbrytande i andra trimestern [15, 16]. Detta framfor allt avseende
andel gravida som behover genomga en skrapning efterat, infektionsrisk samt
blédningsmangd. Mojligen ar dven tidsforloppet vid det medicinska avbrytandet av
graviditeten kortare om detta sker i forsta trimestern i stallet for i den andra. Det ar
dessutom i linje med den samhillsdebatt som initierades under vintern 2017/2018
gallande abortgransen i Sverige. Det ar dock viktigt att poangtera att ett forsta
trimesterultraljud inte ersatter rutinultraljudets plats i graviditetsvecka 18-20. Vissa
hjartfel som kan upptdckas vid andra trimesterultraljudet kan innebéra en stor
prognostisk skillnad for barnet om man kan planera forlossningen dar tillgang till
barnhjartkirurgi finns (Lund och Géteborg), jimfort med om barnet fods
odiagnostiserat pa sjukhus utan dessa resurser [17].

Samtliga gravida i Sverige erbjuds en sannolikhetsbedémning avseende kromosomavvikelser
i enlighet med Socialstyrelsens forfattningssamling [2]. Detta ska ske utan alders-
diskriminering. Erbjudandet kan vara i form av KUB, i kombination med NIPT, om KUB redan
ar implementerat i regionen och da i enlighet med SBU:s/SFOG:s modell (se dven 5.3 Tabeller
halsoekonomi). Med NIPT vid sannolikhet 1:50-1:1 000. Kostnadsneutralitet uppnas vid
1:50-1:500 om NIPT kostar runt 2 500 kronor, men da kostnaden for NIPT &r olika i landet
kan inte detta appliceras generellt. Dagens system med granser som varierar mellan 1:200
och 1:1 000 &r inte jamlikt utan samma grans bor galla i hela landet. Vid avsaknad av
organisationen for KUB kan i stéllet NIPT avseende trisomi 13, 18 och 21 erbjudas till alla som
sa onskar, men da alltid i kombination med ett forsta trimester-ultraljud.

Nationella arbetsgruppens kartlaggning har ocksa pavisat en stor diskrepans avseende hur
den fortsatta utredningen bedrivs, nar en avvikelse har konstaterats. Det ar viktigt att
podngtera att det alltid ar den gravida som beslutar om fortsatt utredning ska ske eller inte.
Om den gravida/paret 6nskar fortsatt utredning b6r denna vara standardiserad och lika 6ver
landet.

Nationell kvalitetssakring och sakerstallande av utbildning av personalen maste ske (se 2.2
Kvalitetssakring).
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Nedan ses en grundlaggande rekommendation fran arbetsgruppen avseende
fosterdiagnostisk utredningsgang. Fran diagrammet framgar ocksa de olika
utredningsgangarnas relation till de fosterdiagnostiska syften (A—C) vi utgatt fran.

Syfte  Fosterdiagnostisk undersok. Utfall Utredningsstrategi Diagnostisk analys

C Andra trimester UL =———  UL-avvikelse

Diagnostisk indikation:

UL-avvikelse ( yv [ QF-PCR->om neg
A Forsta trimester UL AC/CVS Microarray samt ev
NT = 3,5 mm
B — andra analyser

1:2-1:50 -
KUB inkl UL- ~
A+B i ~
beddmning N
1:51 - 1: 1000 -
~a \
ST
/‘—-——_ Screeningindikation:

Hog sannolikhet

B . trisomi 13, 18, 21

p— AC/CVS — QF-PCR

Nationella arbetsgruppen rekommenderar att samtliga syften (A-C) tillgodoses i det regionala
erbjudandet om fosterdiagnostik. Utredningsschemat ovan sammanfattar rapportens
rekommendationer avseende utredningsgdng utifran olika syften och utfall. Fér férdjupat
resonemang hénvisas till rapporten som helhet, men frémst avsnitt 2.3 samt 3.2.

8.2. Vidare arbete och behov

Nationella arbetsgruppens arbete under framtagandet av denna rapport har visat pa omraden dar
fortsatt arbete behovs for att ge forutsattningar till jamlik vard.

Dessa sammanfattas kortfattat nedan:

Det finns en stor diskrepans over landet nar det galler vilka riskgrupper som erbjuds en tillvaxt-
kontroll i tredje trimestern. Arbetsgruppen rekommenderar ett fortsatt arbete avseende att
samordna detta erbjudande pa ett mer likartat satt.

Vidare rekommenderar arbetsgruppen en kontinuerlig utvardering avseende inférande av nya
metoder. Inom narmaste aren kommer bade fragan om NIPT pa tvillingar och helexom-/genom-
sekvensering i fosterdiagnostiskt sammanhang att lyftas och det vore 6nskvart att dven denna
implementering kan ske koordinerat 6ver landet. Inférandet av nya metoder och dndringar av
befintligt erbjudande maste genomgaende och kontinuerligt genomlysas dven ur ett etiskt
perspektiv.

For att kunna skapa en mer jamlik vard i vart avstandsmassigt stora land kravs dven ett bild-
hanteringssystem, déar ultraljudsbilder kan delas och visas vid geografiskt olika vardenheter i syfte att
kunna fa tillgang till expertis pa annan ort utan att skicka patienterna. Olika journalsystem och GDPR i
relation till sjukvardens organisation utgor i dag faktorer som paverkar mojligheten till nationell
samverkan med ett nationellt bildhanteringssystem. Nationell samverkan &r av yttersta vikt da det i
manga fall ar valdigt ovanliga tillstand som handlaggs och ett flertal experter kan behéva konsulteras.

Nationellt samordnad kvalitetsuppfoljning gallande datering, viktskattning, pavisande av avvikelse,
KUB, NT-métning samt utbildning ska ske och forutsattningar for detta maste tillgodoses.
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8.3. Slutsatser i korthet

Alla gravida, oavsett konsidentitet, religion, etnicitet, social stallning, funktionsférmaga, alder och
bostadsort, ska erbjudas jamlik vard. For att uppna detta behovs:

e Alla gravida och partner erbjuds en likvardig och standardiserad icke-styrande information
avseende fosterdiagnostik i forsta trimestern. Detta kraver enhetlig och kontinuerlig utbildning
av personal som ger information samt tid for samtal och reflektion hos den gravida/paret.
Informationsmaterialet bor utformas nationellt och erbjudas 6ver hela landet

e Det fosterdiagnostiska erbjudandet ska vara likvardigt 6ver landet och inkludera:
- Enultraljudsundersékning i forsta trimestern i enlighet med nationell checklista.
- Enultraljudsundersdkning i andra trimestern i enlighet med nationell checklista.
- Ensannolikhetsbedémning for de vanligast forekommande trisomierna med KUB alternativt
NIPT.

¢ Vid pavisad avvikelse eller misstanke om avvikelse ska samma uppféljande undersékningar
erbjudas (se utredningsschema) samt den gravida/paret fa till situationen anpassad och
nationellt lika information, oavsett beslut om fortsatt graviditet eller avbrytande.

e Nationell och darmed samordnad kvalitetsuppfoljning avseende datering, viktskattning,
pavisande av avvikelser, KUB, NT-matning samt utbildning ska ske och forutséttningar for detta
maste tillgodoses.

e Nationella arbetsgruppen foreslar dven att ett nationellt arbete genomfoérs for att samordna
vilka riskgrupper som ska erbjudas en viktskattning i tredje trimestern samt inféra ett nationellt
bildhanteringssystem. Arbetsgruppen féreslar dven en kontinuerlig och nationellt gemensam
utvardering avseende inforande av nya metoder.
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9. Medlemmar i den nationella arbetsgruppen

Nina Asplin, barnmorska, Ultragyn Stockholm, ledamot i Riksorganisationen for ultraljudsdiagnostik,
natverket for ultraljudsbarnmorskor samt Barnmorskeférbundets etiska rad, med dr.

Eva Bergman, o6verldkare, Fostermedicinska mottagningen Akademiska sjukhuset, ordférande i Ultra-
ARG under storre delen av arbetet i nationella arbetsgruppen fosterdiagnostik, med dr.

Jana Brodszki, 6verldkare, enhetsansvarig ldkare ultraljudsmottagningen Lund Skanes
universitetssjukhus, medlem i fosterdiagnostiska registret, ordférande i Ultra-ARG, med dr.

Ylva Carlsson, ordférande nationella arbetsgruppen fosterdiagnostik, 6verlakare, sektionschef
ultraljud/spec-MVC samt medicinsk ledningsansvarig for obstetriskt ultraljud Sahlgrenska
universitetssjukhuset, medlem i Fosterdiagnostiska registret, med dr.

Niklas Juth, universitetslektor i medicinsk etik, LIME, Karolinska Institutet, docent.

Kristina Kernell, 6verlakare, processledare for fostermedicin Universitetssjukhuset i Linkoping,
sekreterare Ultra-ARG, med dr.

Lovisa Lovmar, Overldkare, sektionschef klinisk genetik Sahlgrenska universitetssjukhuset, med dr.

Ann-Christine Nilsson, médrahilsovardéverldkare Region Orebro, sekreterare i Intresseféreningen
for modrahalsovardsoverlakare i Sverige.

Cecilia Pegelow Halvorsen, dverldkare, specialist i neonatologi Sachsska barn- och ungdomssjukhuset
Soédersjukhuset, med dr.

Katarina Tunén, dverlikare/lektor, Ostersunds sjukhus/Ume& universitet, medlem i
Fosterdiagnostiska registret, med dr.

Sarskilt tack for vardefulla bidrag i arbetet med rapporten till:
e patientrepresentanter som deltagit i intervjuer
e barnmorskor och ldkare som svarat pa enkatundersokning och kartlaggning

e representanter fran Riksférbundet fér barn, unga och vuxna med utvecklingsstorning (FUB)
och Svenska Downféreningen

e Thomas Davidson (halsoekonom, Linkdpings universitet)
e Charlotta Ingvoldstad Malmgren (Snif)
e Michaela Granfors (Graviditetsregistret)

e Peter Conner (Fostermedicinskt centrum, Karolinska universitetssjukhuset
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Bilaga 1

SFOG-rad

Ultra-ARG, uppdaterade 2019

Checklista och bilddokumentation av

FOSTERANATOMIGRANSKNING V 18-20 - i
v g
— — c
o f.
5 8 g
L
2 £ 23
o O o T
Oversikt Viabilitet X
Antal foster (chorionicitet) X X
Fostervattenmangd X
Placentaldage och placentas utseende X
Fetometri | Biparietaldiameter (BPD) X X
Abdominaldiameter (AD) X X
Femurlangd (FL) X X
Skalle/ Skallens form X
ansikte Mitteko, thalamus, cavum septum pellucidum (BPD-plan) X X
Ventriklar, plexus choroidei X
Cerebellum, cisterna magna X X
Nackskinn (patologiskt: >6mm v 18+0-20+0, >5mm v 16+0-17+6) X
Ansikte coronart, orbitae, nasa X
Mun (lappar) X X
Profil med nasben (patologiskt: <4mm) X X
Hals | Franvaro av tumorer, forstorad tyreoidea eller annat avvikande X |
Thorax Normal form/ utseende av thorax och lungor X
Sagittalsnitt (diafragma, bukvagg) X X
Hjarta Situs, till exempel "Chordes manover” X
Bukplan med aorta och vena cava inferior X
Fyrkammarbild, normal storlek och position X X
Avgangar aorta och arteria pulmonalis X X
Trekarlsbild X X
Buk Magsack i normal position till vanster, tarmar och lever X X
Navelstrangsfaste i bukvaggen X X
Njurar, njurbacken, urinblasa X X
Tre kérl i navelstrangen X
| Rygg Sagittalt, coronart och tvarsnitt (minst tva projektioner) X | X*
Extremitet | Armar och ben X
Hander och fotter; felstallning? X XE*




Fingrar och tar ‘ | X |

* Minst en projektion ** Hand och fot pa bada sidor

Bilddokumentation: Stillbilder kan med fordel ersdttas med loopar som innefattar ovan ndmnda strukturer.
Foretradelsevis CNS som loop i graskala och hjartanatomin som dokumenteras genom loop fran buken och upp
genom thorax med och utan farg.



Bilaga 2

SFOG rad
ULTRA-ARG 2020

Checklista och bilddokumentation av

FOSTERANATOMIGRANSKNING i samband med Forsta trimester ultraljud

(graviditetsvecka 11+5 — 13+6)

(%]
+ o
9 8
o - sl
2 € £
o g L3
o c 3 %
@] :0 mn o
Oversikt Viabilitet X
Antal foster (chorionicitet) X X
Placentas utseende X
Fetometri | Biparietaldiameter (BPD) X X
CRL X X
Skalle Skallens ben / huvudform X X
Mitt eko X X
Laterala sidoventriklar fyllda med plexus choroideus X X
4:e ventrikeln X
Ansikte Ansikte coronart, orbitae X
Mun (lappar) X
Profil (med nasben endast vid KUB) X X
Hals ‘ Nackuppklarning matt (>3.5mm ar avvikande) X X
Thorax Normal form av thorax utan vatska och resistenser, symmetriska X
lungor
Hjarta Situs, “Chordes mandver” X
Normal storlek och position, fyrkammarbild X X
Buk Magsack i normal position till vanster X X
Bukvaggens helhet (navelstrangsfastet) X X
Urinblasa X X
Njurar (svara att se v 11) X
Rygg ‘ Sagittalt, coronart (minst en projektion) intakt hudtackning X
Extremitet | Armar och ben X

Hander och fotter
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® )

N1 Region Orebro lan
W%

Fosterdiagnostik 2020

Enkdtsvar

Vilken region arbetar du inom?

Namn Antal % 160
Region Blekinge 1 0,2 1284 15D
Region Dalarna 28 4,9 9%
Region Gotland 5 0,9
. “ 64 - 50 33
Region Gavleborg 19 3,3 ok 33 2740 3236,
Region Halland 33 5,7 32+ ] |519 |10121413 IIl 9 | IllD 3 |15||
Region Jamtland Harjedalen 10 1,7 0+—— .'I A
A S EECESES 05 RERSESEEEES
Region J6nkopings lan 12 2,1 £58385,,. 2860808888 _-8¢C
x — 5 ol = bl
Region Kalmar lan 14 2,4 %SS%%EEE%@??%%EEEE%%%
p :mlacut_ooq-w >a_-|_,_._gq)l—
Region Kronoberg 13 2,3 S6605T9X¥zgd 5 8238053
5236325565886 895>28>595
Region Norrbotten 27 4,7 FrxPES 29979 'QE;E’ & § §-595¢=
. r E 2 o4 D6y D2
Region Skane 40 7 E -u%.,,‘x - 2 '%E'x 20
Region Stockholm 150 26,1 s & 5
2 :
Region Sérmland 9 1,6 & g
Region Uppsala 32 5,6
Region Varmland 36 6,3
Region Vasterbotten 27 4,7
Region Vasternorrland 0 0
Region Vastmanland 0 0
Region Orebro l&n 50 8,7
Region Ostergétland 16 2,8
Vastra Gotalandsregionen 53 9,2

Total 575 100

Svarsfrekvens
100% (575/575)
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Hur ges rutinmassigt informationen om fosterdiagnostik pa er barnmorskemottagning?

Namn Antal % 350
Informationen ges skriftligt 99 17,2 5
2804
Informationen ges muntligt vid ett rutinbesdk 336 58,4
Informationen ges muntligt vid ett separat 210
avsatt besok pa ca 30 min dar man enbart far 58 10,1
information om fosterdiagnostik 140 4 a5
Hanvisar enbart paret att ldsa pa 1177 17 3 2
Hanvisar till ndrmaste specialist MVC alternativt 701 17
L IS h 2 0,3 2 12 4
fostermedicinsk klinik for information 0 R
Information via telefon 12 2,1 §b g 2 5 E 0§ g T
. . cg o2 OZ2 5% -T b S c
Information i grupp 4 0,7 St £2 52 52 §3 3 5 <
[=2) [=2) = = - —
Annat 47 8,2 £, 5% 5% 5% £8 =© ¢
$$ 85 85 €3 £ 7 =
Total 575 100 E- EE gE 5 "8 6§ &
Q £ e E & 2
£ = T £ ‘=
c 5 =
<

Svarsfrekvens

100% (575/575)

Vad inom fosterdiagnostiken anser du ar svart att informera om? (flera alternativ kan anges)

350

Namn Antal % 308
Etiska aspekter kring fosterdiagnostik 308 53,6 280 233
Vilka metoder som finns och hur de gar till 52 9 210
Tolkning av sannolikhetssiffror 233 40,5
Vad fosterdiagnostik kan ge svar pa 107 18,6 140+ 107
Informera objektivt om mdjliga val 107 18,6 76 50

Total 807 140,3 I

0 T T T

Svarsfrekvens
100% (575/575)

Etiska aspekter
kring fosterdi...

Vilka metoder som
finns och hu...
Tolkning av
sannolikhetssiffror
Vad fosterdiagnostik
kan ge sw...

Informera objektivt
om mdjliga...
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&

Tycker du att du har tillracklig kunskap for att kunna informera om fosterdiagnostik?

amn

1 - Otillracklig kunskap

2
3
4

5 - Tillracklig kunskap

Svarsfrekvens
100% (575/575)

Total

s Region Orebro lan

Antal

24
128
322
99
575

%
0,3
4,2
22,3

56
17,2
100

350+

280

2104

140

704

Skulle du vilja ha mer kunskap angdende fosterdiagnostik?

Namn

Ja

Nej

Svarsfrekvens
100% (575/575)

Total

Antal

472
103
575

%
82,1
17,9

100

1-
Otillracklig 4~

kunskap

322

5

Tillracklig

kunskap

300+ 472
400+
300+
200+
103
100
0 :
Ja Nej
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Om du svarat Ja pé frdgan om du vill ha mer kunskap om fosterdiagnostik hur skulle du i sa fall vilja fa
den informationen/utbildningen?

Namn Antal % 250
212
I forelasningsform vid ett enstaka tillfalle 171 36,3 200
1-2 dagars utbildning i grupp med mdjlighet till
. . 127 27
diskussion 150 |
Fordjupad utbildning i fler &n tva dagar 14 3
Litteraturtips fér egen inlarning 25 5,3 100+
Webbutbildning 134 28,5 50|
Regelbunden uppdatering via halvdagsutbildning 212 45
Total 683 145 0+
E;, 2. 2. 82 2 54
8¢ £a2 £§ £t = z2
a0 =BT35 2B =24 = =3
£% &5 z2& BTz & =
cC 3 - S - oc S Lo
Svarsfrekvens g2 0 o =5 o g £
T g pA T 2 «z
99,8% (471/472) s 8§ 32 5 = ks
Toa g £
Hur uppdaterar du din egen kunskap inom fosterdiagnostiken? (flera alternativ kan anges)
Namn Antal % 250+ 24
?ag uppmanas att sjalv ta reda pa 184 32 200 | 184
informationen
R(-?'_gelbt.l__ndenoutbildning och uppdatering fran 247 43 150 140
Mddrahdlsovardsenheten 14
Regelbunden uppdatering fran specialist MVC |
alt. fostermedicinsk enhet e i 100
Jag fr ingen uppdatering eller utbildning alls 140 24,3 50
Total 680 118,3
0 T T
¢ §EL 8B §Es
28 £5% EIz £:53
Svarsfrekvens S = 25 ¢ 28E 53
5 ES  §58 g2 o
100% (575/575) 55 @ € > 57
(=]
&
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Anser du att information om fosterdiagnostik ska ges pa barnmorskemottagning?

- Ultraljud

Namn

Till stérsta delen
Till viss del
Kortfattat

Inte alls

Svarsfrekvens
100% (575/575)

Total

Antal

457
87
41

586

%
79,5
15,1
7,1
0,2
101,9

- KUB (kombinerat ultraljud och biokemisk test)

Namn

Till stérsta delen
Till viss del
Kortfattat

Inte alls

Svarsfrekvens
100% (575/575)

Total

Antal

368
148
71

592

%
64
25,7
12,3
0,9
103

500
457
400
300
200
100 87
0 T T
Till stérsta Till
delen viss del
400
368
320
240
1604 148
80 -
0 T T
Till stérsta Till
delen viss del

41

Kortfattat

7"

Kortfattat

1

Inte alls

5

Inte alls
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- NIPT (non-invasive-prenatal-test)

Namn

Till stérsta delen
Till viss del
Kortfattat

Inte alls

Svarsfrekvens
100% (575/575)

- CVB (chorionvillibiopsi)

Namn

Till stérsta delen
Till viss del
Kortfattat

Inte alls

Svarsfrekvens

100% (575/575)

Total

Total

Antal

134
190
220
46
590

Antal

57
122
288
125
592

%

23,3
33
38,3

102,6

%
9,9
21,2
50,1
21,7
103

250+

200+

150

1004

50

300+

240+

180+

120+

60

134

Till stérsta
delen

Till stérsta
delen

190

Till
viss del

Till
viss del

220

Kortfattat

288

Kortfattat

Inte alls

Inte alls
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- AC (amniocentes)

Namn

Till stérsta delen
Till viss del
Kortfattat

Inte alls

Svarsfrekvens
100% (575/575)

Total

Antal
63
124
295
107
589

%
11
21,6
51,3
18,6
102,4

300
240
180
124
120
63
60 4
0 T
Till stérsta Till Kortfattat Inte alls
delen viss del

Anser du att det skulle underldtta om det fanns en nationell samsyn pé vilken information som ska ges
pa barnmorkemottagning om fosterdiagnostik?

Namn
Ja
Nej
Vet €j
Total

Svarsfrekvens

99,8% (574/575)

Antal

503
17
54

574

%

87,6

9,4
100

600 -

4804

3604

2404

1204

54
— PO

503
Ja

Nej Vet gj
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Anser du att det skulle underlatta om det fanns en nationell samsyn pa vilka metoder for
fosterdiagnostik som ska finnas tillgdangliga i regionerna?

600 -
534
Namn Antal %
4804
Ja 534 92,9
Nej 7 1,2
Vet ej 34 59 360
Total 575 100
240 4
Svarsfrekvens
100% (575/575) 1204
34
7
0 : . e
Ja Nej Vet gj

Tillagg/ synpunkter som inkommit:

Fréga 2:

Manga gravida i Halland bokar sitt forsta besdk via webben och dér finns en lank till Fosterdiagnostikfilmen (som bl.a.
finns p@ KI och Uppsala) samt hanvisas till 1177 att ldsa om fosterdiagnostik. Nar de sedan kommer pa férsta besoket
stammer vi av om de vill ha mer information och i safall erbjuder vi det muntligt. Ringer de och bokar en tid hénvisar
vi till v@r hemsida dar film och skriftlig info via 1177 ligger och uppmuntrar att ta del av den informationen innan
forsta besoket. S8 egentligen skulle vi vilja kunna fylla i film, 1177 och muntligt, allts3 fler alternativ.

Fréga 3:
Finns ndgon som anser att inget med fosterdiagnostik &r svart att informera om (Det svarsalternativet fanns inte att
vélja pad)
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Sammanfattning och analys av enkatsvaren:

0.
0'0

I Blekinge, Gotland, Sérmland och Jamtland-H&rjedalen har bara 1-10 BM svarat pa
enkaten.

I Vasternorrland och Vastmanland har inga svar alls inkommit. I Region Stockholm har
150 svarat.

Ovriga regioner ligger mellan 12-53 svar.

Over 58% av de tillfragade BM ger information om fosterdiagnostik muntligt i samband
med rutinbesok.

Barnmorskorna anser att det som &r svarast att informera om &r den etiska aspekten
(54,6%) foljt av tolkningen av sannolikhetssiffror (40,5%)

P& fragan; Tycker du att du har tillrécklig kunskap fér att kunna informera om
fosterdiagnostik? Sa &r det enbart 17,2% av de tillfrdgade som anser att de tillracklig
kunskap.

Hela 81,7% skulle vilja ha mer kunskap om fosterdiagnostik. Den storsta delen (45,1%)
vill ha regelbunden uppdatering via haldagsutbildningar, 27,9% 6nska webbutbildning
och 26,6% vill ha 1-2 dagars utbildning i grupp med mdjlighet till diskussion.

Idag uppdaterar den stérsta delen av BM sin kunskap via regelbunden
utbildning/uppdatering fran MHV-enhet.

Uppseendevackande ar att 31,9% uppger att de uppmanas att sjalva uppdatera sin
kunskap samt att hela 23,8% uppger att de inte far ndgon uppdatering eller fortbildning
alls.

Den 6vervdagande delen anser att information om ultraljud och KUB ska ges pa BMM
medans information om NIPT, CVB och AC enbart ska informeras kortfattat om eller inte
alls pa BMM.,

Nastan alla tiIIfré’lgade, 87,6% anser att det skulle underlatta om det fanns en nationell
samsyn pa vilken information som ska ges p& BMM om fosterdiagnostik.

Samma galler frégan om det skulle underlatta med nationell samsyn pa vilka metoder for
fosterdiagnostik som fanns tillgangliga. Dar svarade hela 92,8% att en nationell samsyn
skulle underlatta.
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FOKUSGRUPP

NAG: nationell arbetsgrupp i fosterdiagnostik har tillsatts for att kartldgga vilken
fosterdiagnostik som erbjuds 6ver landet samt skillnader i tillgang till resurser vad galler
utbildad personal och utrustning.

Utifran ovan beskrivning har fragestallningar skapats med syfte att fa en uppfattning kring
hur de gravida/paren uppfattar fosterdiagnostiska undersdkningar under tidig graviditet;
dvs. KUB, NIPT, tidigt ultraljud samt 1:a trimester ultraljud.

Kort beskrivning av de olika diagnostiska metoderna

KUB: utférs grav v 11-13+6, kombinerat ultraljud samt biokemi (sannolikhetsbedémning fér
kromosomavvikelse)

NIPT: utférs tidigast grav v 10+0, non invasiv prenatal testing (DNA test fér
kromosomavvikelse via blodprov, finns olika varianter)

Tidigt ultraljud: utférs grav v 8-10+6 (ej organscreening, endast viabilitetskontroll och
datering av graviditet)

1:a trimester ultraljud: utférs grav v 11-14+6 (organscreening samt viabilitetskontroll och
datering av graviditet)

INFORMANTENS DATA

Namn (initialer):

Ort:

Alder:

[ Forstfoderska
[ Omfoderska

Vilka fosterdiagnostiska undersdkningar av féljande gjorde du under graviditeten?

[1 KUB grav v 11-13+6 [lviaremiss [lprivat
[J KUB + 1:a trimester ultraljud gravv 11-13+6 [lviaremiss []privat
CINIPT ej ultraljuds undersékning (oavsett grav v) [1via remiss [privat
U] NIPT + tidigt ultraljud grav v 8-10+6 [1via remiss [ privat
CINIPT + 1:a trimester ultraljud grav v 11-14+6 [lviaremiss []privat
0 Tidigt ultraljud grav v 8-10+6 L viaremiss [ privat
(] 1:a trimester ultraljud gravv 11-14+6 [Tviaremiss []privat

Egen kommentar:
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Vilka fosterdiagnostiska undersdkningar skulle du foredra om du fick valja?

[JKUB + 1:atrimester ultraljud gravv 11-13+6
[INIPT + 1:a trimester ultraljud grav v 11-14+6
CJNIPT + tidigt ultraljud grav v 8-10+6
[J Endast 1:a trimester ultraljud grav v 11-14+6,
utan sannolikhetsbedomning/DNA test for kromosomavvikelse

Egen kommentar:

Fragestallningar Samtal

1)

2)

3)

4)

5)

6)

7)

8)

Beskriv informationen du/ni fick kring fosterdiagnostiska metoder i tidig graviditet,
dvs. ultraljud och genetisk provtagning (NIPT blodprov) samt vilka som fanns att tillga
pa din Modrahélsovard?

Har du/ni utifran informationen via moédrahalsovarden forstatt inneborden av féljande
tester; KUB, NIPT, tidigt ultraljud samt 1:a trimester ultraljud?
(Om nej, beskriv vilken information som dnskas).

Vet du/ni varfér man (utifran KUB/NIPT testresultat) gar vidare med utredning via
invasiv provtagning, dvs. moderkaka eller fostervattenprov?

Har du/ni sokt information pa natet eller annan plats férutom médrahalsovardens
information kring fosterdiagnostik i tidig graviditet?
(Om ja, beskriv var).

Hur ser du/ni pa att gora fosterdiagnostiska tester i tidig graviditet sdsom; KUB, NIPT
samt tidigt ultraljud respektive 1:a trim ultraljud?

Hur skulle du/ni vilja att informationen ser ut kring fosterdiagnostiska metoder i tidig
graviditet?

Vilka fosterdiagnostiska metoder i tidig graviditet tycker du/ni skulle erbjudas alla
gravida i landet da det i nuldget skiljer sig at beroende pa var man bor?

Motivera varfor varden ska erbjuda 1:a trimester ultraljud till alla, dvs. titta pa fostrets
organ redan i tidig graviditet? Besvara fragan utifran ditt/ert eget perspektiv.

Svaren kommer behandlas konfidentiellt och anvinds som underlag till fosterdiagnostik
oversyn i nationella arbetsgruppen for fosterdiagnostik



Bilaga 5

Fokusgrupp Analys Fosterdiagnostik NAG 2020

Bakgrundsfakta

N=8

Fodelseland Sverige
Bostadsort Stockholm
Bostadsort Gavle/Dalarna
Alder 29-35 ar
Forstfoderska
Omfoderska

Gravid gravv 8-14+6
Gravid gravv 215
Forlost

Modersmal Svenska

Civilstand gift/sambo

Utbildning hogskola/universitet

Svarsfrekvens

100% (8/8)

Vilka tidiga fosterdiagnostiska undersokningar utférdes? Remiss? Privat?

Remiss

Remiss KUB + 1:a
trimester ultraljud

Remiss tidigt ultraljud
Ej tillfragad

Ingen

Svarsfrekvens

100% (8/8)

Vilken metod foredras?

1:a trimester ultraljud + NIPT grav v 11-13+6
1:a trimester ultraljud + KUB gravv 11-13+6
+NIPT gravv 8-10+6

Tidigt ultraljud

Svarsfrekvens

100% (8/8)

Varav 1 privat NIPT

Antal

(o]

00 00 00 W L H»H U1 W 0 W U

Privat

Varav 1 privat KUB + 1:a trimester ultraljud

Antal

2020-09-20
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Vilken information gavs?

- KUB information gavs pa nagra modrahalsovardsmottagningar bade muntligt och skriftligt dock kortfattad eller
utebliven pa de mottagningar dar det ej erbjods fosterdiagnostik i tidig graviditet.

- Bra information gavs infér sk. Rutinultraljudet i grav v 18.

- Tvainformanter uppsokte information sjdlva.

- Ingen information gavs kring 1:a trimester ultraljudet eller NIPT.

Hur férstas inneborden av de olika fosterdiagnostiska metoderna i tidig graviditet?

- En informant har fatt information om samtliga metoder och forstatt innebérden av dessa.

- 7 informanter hade 6nskat fa ta del av en djupare information kring samtliga metoder samt innebérden av dessa!
Aven information kring var man kan vinda sig om egna mddrahilsovardens mottagning ej erbjuder
fosterdiagnostik i tidig graviditet.

Forstaelse fér nir man gar vidare med invasiv fosterdiagnostik?
- Alla utom 1 informant har forstatt nar man anvander sig av invasiv fosterdiagnostik.

“far utférligare svar men kan leda till missfall”
“for att sdkerstdlla resultat, KUB ger bara sannolikheter”

Har information tillskansats pa annan plats an Mddrahélsovarden?

- 1177 och hemsidor.
- Googlat pa natet (finska, svenska, engelska sidor).
- 4 informanter svarade nej.

Hur ser man pa tidiga fosterdiagnostiska tester?

- Bra med sa mycket relevant information som méjligt - Minskar oro .

- Bra — det ger en sakrare datering.

- Bra — man kan upptéacka avvikelser tidigt infor att eventuellt behdva handskas med svara beslut.
- Bra - det minskar invasiv provtagning.

- Vardefullt med bekraftelse — det minskar oro.

- Uppfattade att det var frivilligt — det ar positivt.

- En informant har valt att avsta.

Hur vill man att informationen ser ut kring dessa tidiga fosterdiagnostiska metoder?

- Atminstone information kring vad som finns s& man kan ta stallning, for eller emot.

- Battre information kring skillnaderna med metoderna.

- Att Modrahialsovarden tillhandahaller denna information brevledes eller via mail.

- Forberedande information sa man slipper googla.

- Mer tid for detta vid Modrahalsovards besoket.

- Viadialog med Barnmorskan pa Médrahédlsovarden men aven skriftligt. Att kunna stalla fragor bade till
Modrahalsovarden samt Ultraljudsmottagningen ar 6nskvart.

Vilken fosterdiagnostik ska erbjudas alla gravida?

- Ska vara frivilligt men alla borde fa géra nan form av tidigt ultraljud samt KUB eller NIPT kostnadsfritt.
- Atminstone KUB, bor helst vara en valmajlighet.

- NIPT i grav v 11-13+6 med ett 1:a trimester ultraljud..

- All tidig diagnostik som finns tillganglig.
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Motivera varfor (eventuellt) alla ska erbjudas 1:a trimester ultraljud!

- For att sakerstalla hjartaktivitet — det minskar oro.

- Fanga upp eventuella fosteravvikelser sa tidigt som mojligt — det minskar oro och man kan avbryta tidigt vilket &ar
battre for alla inblandade.

- Sakrare datering.

- Ger trygghet — en bekraftelse att barnet sa langt anda ser ut att utvecklas bra.

- For att man som gravid har mycket oro/férvantningar/osakerhet och all viagledning som gar att fa for att minska
oro och stress bor erbjudas.
Om mojligheterna att fa vagledning/experthjalp begransas 6kar risken att man far felaktig information genom att
googla samt att stress och oro 6kar.

- En informant var tveksam till om alla ska erbjudas 1: trimester ultraljud.

- En informant uppgav; vet ej, har ingen information kring vad detta innebar.
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Frageformuldr
Intervjumanual

till dig som under graviditet haft foster med sjukdom/diagnos eller
fott barn med sjukdom/diagnos

NAG
(nationell arbetsgrupp i fosterdiagnostik 2020)




Detta dr ett frageformuldr/ intervjuguide utformad inom NAG (nationell arbetsgrupp)
for fosterdiagnostik.

Formuldret innehaller bakgrundsfrdgor och intervjuguiden fragor kring upplevelse,
information och bemotande kring fosterdiagnostik i syfte att forbdttra de nuvarande
nationella program som finns framtagna.

Alla uppgifter behandlas konfidentiellt. Det betyder att ingen person utsver
undertecknade i NAG kan sammankoppla dina svar med ditt namn. Nar alla uppgifter dr

insamlade kommer vi att forstora ldnken mellan enkatsvar och personlig identiteft.

Nar du har fyllt i enkdten, var vanlig och skicka den via mail till nina.asplin@ultragyn.se
Intervjufrdgorna tas via telefonsamtal efter 6verenskommelse.

A. Bakgrundsdata

Dagens datum (d@ formuldret fyllsi): ... ..

1. Hur gammal dr du?
2. Vilket ér ditt nuvarande civilstand?

o1 Gift eller sammanboende
n2 Sdrbo

~3 Franskild

-4 Ensamstdende

3. I vilket land Gr du FOAA? ... et eee et e e eee e

4. Vilket dér ditt modersmal? o1 Svenska
02 ANNGT:E oo,

5. Har du ndgon av nedanstdende trosuppfattningar?
o1 Buddism o2 Hinduism =3 Islam 54 Judendom
o5 Kristendom katolsk 06 Kristendom protestantisk

o7 Nej, ingen trosuppfattning =8 Annan trosuppfattning




6. Vilken utbildning har du?

o1 Grundskola eller motsvarande

-2 Gymnasieskola eller motsvarande

03 Hdogskole- eller universitetsutbildning

T4 ANNAN ...t ettt

7. Hur ser din arbetssituation ut?

ol Fast anstdlld

02 Vikarie

o3 Fordldraledig
04 Arbetslos
05 Studerande

8. Gdller fér dig ndgot/ndgra av féljande alternativ?
Satt x i de alternativ som galler for dig

01
S
03
04
05
06
o’/

Jag har fott ....... barn tidigare

Jag har tidigare fatt missfall

Jag har tidigare fott dott barn

Jag har tidigare genomgatt abort

Jag har fére denna graviditet varit ofrivilligt barnlés i mer @n 1 dr
Jag har tidigare varit gravid med foster med sjukdom/diagnos
Jag har tidigare fott barn med sjukdom/diagnos

9. A. Om du tidigare fétt barn med sjukdom/diagnos, har du efter farlossningen

trdffat férdldrar med barn som har liknande diagnos?

1JA

12 NEJ

Egen

KOIMIMBIT QI : ...ttt ee e e eee et et e e e e eee oot et e s eee e s eee et s s eee e e s eeseeteessensen e s eeseeteeseensen s s ers e




B. Om du svarat NEJ, skulle du velat trdffa férdldrar med barn som har
liknande diagnos, men ej haft férmagan att ta kontakt?

11 JA
12 NEJ

Egen

KOMMIMBINT A ...ttt s e e et et eee e e s ee et et ees e e s eeeeteesses e s eseeseeeeessensen s eeeeteeneensen e

10. Om du tidigare fott barn med sjukdom/diagnos, fick du information kring
sjukdom/diagnos innan fodseln?

1JA
2 NEJ

11. Hur ser du pa att under graviditeten fa information om att fostret pa ndgot
sdtt har en sjukdom/diagnos? (Kryssa vid behov for fler alternativ)

11 Det dr en fordel, da kan jag férbereda mig pa det

12 Det dr en fordel for barnet for att det ska omhdndertas pd bdsta sdtt

13 Det dr en fordel for att dd kan jag ta stdllning till att avbryta graviditeten
4 Det dr en nackdel for att da oroar jag mig resten av graviditeten

5 Det dr en nackdel for da kan jag inte glddjas sa som jag gjort annars

16 Det dr en nackdel fér jag tvingas till svara beslut

Egen

KON QI : ...t e et eeeee oot et e et et e e eseeesea et essee e esseesenses et sen s eeseessenresaesseese s eeesemsennesee

12. Fanns tillrdckligt med tid fér att tillgodogéra sig informationen fér att kunna
ta ett bra beslut?

11 JA
2 NEJ

13. Vore det onskvdrt med ytterligare informationstillfdllen innan beslut om att
fortsdtta alternativt avbryta graviditeten?




1 JA lgang

12 JA 2gdnger

13 JA fler dn 2 ganger
14 NEJ

14. Hur svdrt var beslutet till att fortsdtta/avbryta graviditeten fér dig?
Sdtt ett kryss pd vad som stdmmer éverens med din nuvarande uppfattning.

Mycket ldatt Latt Varken latt
eller svart
01 02 03

"6 Ej applicerbart

Egen

KOOI QI : .. oo e et e et eeeee et et e eee et e e eeeeeeeeesesses e eessessem s et sen s eeseeesenreneesseeses s seesemnnesee

15. Kdnner du att du fattade rdatt beslut?

1 JA
12 NEJ
13 OSAKER

Svart Mycket svart

14 5



Om det dr nagot du vill tilldigga kan du skriva detta nedan. Vi ér
tacksamma fér andra kommentarer och férslag fran dig om hur vi
kan forbattra information samt omhdndertagandet for familjer
som vdntar barn med pavisad sjukdom/diagnos.

Tack for din medverkan!




INTERVJUMANUAL (via facetime/mobil) max 30 min

0 Har funderingar funnits kring eventuella olikheter i
landet avseende fosterdiagnostik?

0 Tankar kring information, hur ska den vara? Hur ska
den ga till?

¢ Information pd MVC; hade du fatt/uppfattat
informationen innan om att man kunde detektera
sjukdom hos fostret?

¢ Information pa MVC; Var denna information tillrdcklig
eller vad hade man kunnat gora annorlunda?

Vad upplevdes som bra i informationen pa MVC?
Vad saknades i informationen pa MVC nu med facit i
hand?

0 Vem tycker du skall ge information om
fosterdiagnostik?

¢ Hur skulle ett nationellt vardprogram avseende
fosterdiagnostik se ut om du fick onska?

0 Tankar kring bemétande?
0 Baserat pa dina erfarenheter, hade du tagit samma

beslut om samma situation uppstatt idag? Tankar kring
dettal




Bilaga 7

Orebromodellen -
information om fosterdiagnostik pa Barnmorskemottagningen.

Vid inférandet av KUB 2008 till alla gravida i Region Orebro sa gjordes ett stort férarbete, dir flera
barnmorskor fran olika Barnmorskemottagningar deltog. Detta férarbete hade som syfte att ta fram
en riktlinje angaende vilken information om fosterdiagnostik som skulle ges samt pa vilket satt
informationen skulle ges. SBU-rapporten “Metoder for tidig fosterdiagnostik” (2006) utgjorde en
viktig utgdngspunkt for detta forarbete som ledde fram till den s& kallade Orebromodellen.
Punkterna nedan dr hamtade fran rapporten och utgér centrala delar i Orebromodellen:

e KUB-Kombinerat ultraljud och biokemisk analys var den bast evidensbaserade metoden att
anvanda for att detektera hog sannolikhet for trisomi 13,18 och 21 och var att foredra fére
alder (gravid >35ar) som tidigare var det man anvande sig av.

e De gravidas kunskaper var inte tillrackliga for att kunna fatta ett valgrundat beslut vad géller
att genomga fosterdiagnostik.

e De gravida foredrog individuell information framfér information i grupp.

e De flesta gravida 6nskade fosterdiagnostik sa tidigt som mojligt i graviditeten.

e Okad kunskap hos den gravida gav inte 6kad oro.

e Informationen som gavs inom médrahalsovarden var bristfallig.

e 1/3 av de gravida kunde inte minnas att de fatt information om att man vid ultraljuds-
undersokningen kunde finna fosteravvikelser.

e  62% hade uppfattat att det sa kallade “rutinultraljudet” var obligatoriskt.

o De gravida ansag att det fanns risk att de kunde paverkas i sitt val angaende fosterdiagnostik
av personalen som gav informationen.

e Barnmorskornas kunskap om ultraljud var alltfor bristfallig for att kunna informera bra.

e Tiden som var avsatt for information om fosterdiagnostik var for kort- oftast bara nagra fa
minuter.

Med detta som underlag utformades en utbildning for barnmorskor pa Barnmorskemottagningarna
som de forst skulle genomga innan de fick informera om fosterdiagnostik. Denna utbildning doptes
till Frejautbildning och barnmorskor som genomgick denna fick sedan ge information om
fosterdiagnostik till gravida med partner vid ett sa kallat Frejasamtal.

Denna utbildning ar i dagslaget 2 dagar och dessa forlaggs med nagra veckors mellanrum for att
barnmorskorna ska ges utrymme att reflektera 6ver vad fosterdiagnostik ar och 6ver deras roll som
informatorer. | konceptet ingar ocksa att Frejasamtalet ska vara ett separat samtal inom
modrahélsovarden, det vill siga inte vara en del av basprogrammet. Den gravida/paret skall férst vid
inskrivningssamtalet fa forfragan om de vill ha information om fosterdiagnostik och sedan skall de fa
informationen vid ett separat tillfdlle, Frejasamtalet. Det skall sedan helst finnas tid for den
gravida/paret att reflektera innan de sedan eventuellt genomfér fosterdiagnostik. | Orebromodellen
har vi valt att den som haller i Frejasamtalet inte ar den gravidas ordinarie barnmorska. Detta for att
samtalet ska hallas sa neutralt som mojligt i férhallande till den gravida.

III

Frejautbildningen” ingar foljande:

Dag 1:



1. Genomgang i stora drag av SBU-rapporter, lagar, foreskrifter fran Socialstyrelsen och olika
rapporter fran till exempel SMER.

2. Etik

Fosterdiagnostiska metoder samt statistik 6ver fosterdiagnostik i region Orebro.

4. Barn med medfédda avvikelser och funktionsnedséattningar-habilitering.

w

Dag 2:

1. Samtalsmetodik

2. Foréldraperspektivet-information fran Down-féreningen samt en beréattelse ur livet fran en
gravid som avbrutit graviditeten pa grund av fosteravvikelse.

3. Frejasamtalet- material, film och praktiska 6vningar.

Alla nya barnmorskor som borjar pa Barnmorskemottagningarna gar igenom denna utbildning innan
de informerar om fosterdiagnostik. Pafylinad av kunskap om fosterdiagnostik gors I6pande vid arliga
grupptraffar som anordnas av MHV-enheten.

Ann-Christine Nilsson Médrahilsovardsoverldkare Region Orebro l3n.
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Bilaga 8

Frejasamtal - lathund for Frejabarnmorskor

1. Borja samtalet med att:

a)
b)

c)

sétta tidsram (dvs. sdg till den gravida/paret att ni har t.ex. 20 min. tid
for samtalet)

dérefter Oppen fraga “vad har du/ni for fragor/tankar kring
fosterdiagnostik”. Undersok vad den gravida/paret redan vet. Lést pa
hemsidan?

frdga: ”dr det ok. att jag beréttar om de metoder som finns inom
Region Orebro 1in?” Visa samtalsstruktur/innehall med hjilp av
bildmaterialet.

2. Utgé fran parets kunskap och fragor. Informera kort och sakligt om att

a)
b)

d)

All fosterdiagnostik éar frivillig.

Ultraljud vecka 12-13. Daterar graviditeten. Upptécker tvillingar samt
ser om fostret/fostren lever. En forsta screening for organdversikt
genomfors men den tydligare dversikten kan forst géras pa
rutinultraljudet.

Ultraljud v. 18-19 ér fosterdiagnostik, dvs. man letar efter strukturella
missbildningar samt om fostret lever. Man kan hitta avvikelser som
gOr att man kan planera béttre for den fortsatta graviditeten och
forlossningen. Vissa avvikelser r allvarliga, och barnet kan kanske
inte leva utanfor mamman, medan andra avvikelser dr mindre
allvarliga, men barnet kan efter fodelsen behdva ett speciellt
omhéndertagande. Man kan inte hitta alla forandringar/avvikelser.

KUB = kombinerat UL + Biokemi .KUB é&r en
sannolikhetsbedomning i tidig graviditet ca vecka 12-13; ger inget
definitivt svar. Sannolikhet fas for trisomi 13, 18 och 21 (beskriv vad
detta r, utifran den gravida/parets kunskapsniva). Trisomi 21 (Down
syndrom) &r den vanligaste kromosomavvikelsen. Var tydlig med att
KUB inte rekommenderas ur ett medicinskt perspektiv, utan beslutet
ar helt och hallet parets eget. Ta upp det faktum att valen kan se olika
ut dvs. att inte vilja veta kontra att vilja veta osv. och att om paret far

Kopia utskriftsdatum: 2022-07-06
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ett negativt besked vid underskningen s stills de infor frigan om de
vill ga vidare med flera undersdkningar.

Grénsvirde ar 1:1000, (visa bild) for hog sannolikhet. Besked ges i
form av l4g sannolikhet/hog sannolikhet. Vid hog sannolikhet erbjuds
NIPT i forsta hand, men invasiv provtagning kan bli aktuell.

Om man inte kan acceptera en sannolikhet kanske man inte skall gora
KUB.

e) NIPT (Non-Invasive Prenatal Test) = Blodprov for att hitta foster-
DNA i mammans blod. NIPT éar riskfritt att genomga. Ett flertal
kromosomavvikelser kan med storre sdkerhet an KUB, detekteras pa
detta sdtt. Diagnos stélls inte med NIPT, utan ett invasivt prov méste
alltid tas for att sékerstilla en diagnos.

f) Moderkaksprov eller fostervattenprov ger en definitiv diagnos for
trisomi 13,18, 21 samt dven vissa andra genetiska avvikelser, men
medfor en liten dkad risk for missfall (ca 0,5-1 %). Fostervattenprov
kan goras fr.o.m. v. 15+0. Moderkaksprov kan goras frdn vecka 12+0.
Med ledning av ultraljud fors en tunn nél in genom bukvéggen och in
1 livmodern. Man suger ut sma fragment fran moderkakan eller en
liten méngd fostervatten for analys.

3. Fraga den gravida/paret om de har nagra fragor, besvara det du kan. Har de fragor du
inte kan svara pd, kan du ta reda pd det, eller behdver den gravida/paret ett besok pa
specialistmodravardsmottagningen, SMVC?

4. Ta upp det faktum att alla dessa undersokningar kan leda till att Den gravida/paret far
ett negativt besked; dvs att det finns hog risk for kromosomavvikelse och/eller att
man ser nagon annan avvikelse. T.ex. vid KUB kanske man uppticker ett missfall.
Man bor ha tankt tanken och vara forberedd.

5. Hénvisa till webbsida och att vi rekommenderar ultraljud v. 12-13 och 18 eftersom
det dr medicinskt befogat men att KUB inte dr ndgot vi rekommenderar medicinskt
och dirfor far de sjdlva boka tid om de vill ha den undersékningen.

6. Om den gravida/paret enbart vill g& pa ultraljud vecka 12 och 18, informera om att
du skickar remiss och de kommer erbjudas tid for detta.

7. Om den gravida/paret bestimmer sig for KUB eller vill ga hem och fundera,
informera om det praktiska forfarandet:

a) Blodprovet bestills av Frejabarnmorska eller inskrivande barnmorska.
Poéngtera att det dr ett speciellt blodprov som méste bestillas. Att de
maste meddela sin barnmorska om man vill géra KUB om man inte

Kopia utskriftsdatum: 2022-07-06 Sid 2 (3)



Dokumentrubrik Dokumentnr Revision

b &4 .
3 ) Reglon Orebro lan Frejasamtal - lathund for Frejabarnmorskor 306700 R10

Diarienr Dokumentkategori Reviderat datum Giltigt datum from

Riktlinjer 2020-11-10 2020-11-17

bestdmt sig under Frejasamtalet.

b) Den gravida/paret kontaktar sjadlv SMVC for att fa tid f6r ultraljud, se
hemsidan. Kontakta SMVC sa snart som mojligt.

C) Blodprovet tas pa vardcentralen senast 5 dagar innan ultraljudet.
Lampligen tas blodprovet fran vecka 10.

d) Vid KUB ultraljudet kommer de att fa en 14g/hog sannolikhet for de
aktuella kromosomavvikelserna. Att det inte finns tid for ovrig
diskussion pd SMVC (paret skall vara vél informerat innan!).

8. For de som vill veta mer om metoderna, hanvisa till www.snif.one
9. Sammanfatta samtalet.
10.  Dokumentera i Obstetrix kort det ni kommit fram till; t.ex. “Freja-samtal enligt rutin-

valjer UL v. 12/13 och 18, avstar KUB”. Sitt diagnos”Z31.5 Genetisk radgivning”.

11. Skriv remiss for blodprover via ROS om den gravida pé Frejasamtalet tar stillning
till att genomga KUB.

12. Om den gravida/paret inte kan ta stdllning, hidnvisa till den gravidas ordinarie
barnmorska for att fa remiss till blodproverna om hon/paret senare bestimmer sig for
KUB. Skicka dnda remiss for RUL (forutsatt att den gravida/paret 6nskar det).

13. Om den gravida vill gora ultraljud vecka 12/13 och 18 (RUL). Skicka tva remisser i
ultraljudsmodulen for ”Best. tidigt gravl” och ”Rutinm. Ul-undersékning”, skicka
senast vecka 10-11.

Om den gravida vill géra KUB och RUL; bokar hon sjdlv tid for KUB-ultraljudet.
Skicka remiss for rutinultraljud (innan hon varit pa KUB).

Kopia utskriftsdatum: 2022-07-06 Sid 3 (3)
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