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Agrip

Lifefnaskimun fyrir fésturg6llum er um pad bil 30 dra
gomul. T fyrstu var markmidid leit ad midtauga-
kerfisgdllum med melingum 4 o-fetépréteini i
madrasermi (MS-AFP) og legvatni (Lv-AFP). Fyrir
tilviljun uppgotvadist ad lagt AFP { maedrasermi sast
oftar vid litningafrabrigdi hja foéstri og jukust pa
rannsOknir 4 notkun lifefnamealinga 1 forburdar-
skimun. I kjolfarid voru préud fjolpatta prof sem
meta likindi 4 litningafrdbrigdi fésturs. Svonefnd
tviprof, pripréf og fjorpréf 4 6drum pridjungi
medgongu hafa mest verid notud { pessu skyni en
lokagreiningu verdur ad gera med litningarannsokn
frumum tr f6stri. A Islandi hafa almennt ekki verid
notadar lifefnamalingar i forburdarskimun heldur er
pungudum konum eldri en 35 dra bodin litninga-
rannsokn beint. Petta fyrirkomulag parf ad endur-
skoda. A sidustu drum hefur verid préud lifefna-
skimun fyrir litningafrdbrigdum byggd 4 malingum 4
PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A)
og friu B-hCG (free p-human chorionic gonado-
tropin) { medrasermi i medgonguviku 11-13. Petta
prof er haegt ad nota eitt sér en betri skimhafni nest
ef jafnframt er gerd hnakkapykktarmeling & fostri {
snemmomskodun og reiknad sampett likindamat
fyrir fosturgalla.

Inngangur

Faedingargallar eru fremur algengir. Talid er a0 um 2-
3% nyfeddra barna hafi svo alvarlega fedingargalla
a0 pau purfi sérstakrar leknismedferdar vid. Orsakir
peirra eru margvislegar og { morgum tilvikum litt eda
ekki pekktar. Algenga, alvarlega fedingargalla er
leitast vi0 a0 greina 4 fosturstigi. Markmid féstur-
greiningar er ad afla upplysinga um heilsu fosturs.
Eftir atvikum geta par upplysingar leitt til
medgongurofs ef um alvarlegt dstand er ad rada.
00rum tilvikum leidir fésturgreining til sérhafdrar
meodferdar 4 medgongu, vi0 fadingu eda 4
nyburaskeioi. Ra0gjof til verdandi foreldra um
fosturgalla og moguleika 4 fésturgreiningu er vanda-
som. Fésturgallar eru margvislegir og med mjog mis-
munandi afleidingar fyrir lif, heilsu og félagslega
velferd viokomandi einstaklings og fjolskyldu hans.
Greiningaradferdir 4 foésturgdllum eru fléknar og
ymsum takmorkunum hddar hvad vardar nemi
(sensitivity, detection rate, DR%) og sérteki
(specificity). I sumum tilvikum felur fésturgreining
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early sonography scan.
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sér inngrip og dhattu fyrir féstur og modur. Verdandi
foreldrar purfa adgengi ad greinargédum upplys-
ingum og svigrim til umhugsunar. Mikilvaegt er ad
verdandi foreldrum sé gerd videigandi grein fyrir
Ollum peim pattum sem mali skipta. Pad er mikilvagt
fyrir heilbrigdisstarfsmenn ad atta sig 4 ad til-
finningar, gildismat og adstedur verdandi foreldra
eru mismunandi. Allt métar petta afstodu verdandi
foreldra til fésturgreiningar og hugsanlegs med-
gongurofs ef fosturgalli er alvarlegur. Akvordun um
rannsokn til ad meta likindi 4 fosturgalla og fostur-
greining eiga pvi ad byggjast 4 upplystu vali verdandi
foreldra eftir videigandi rddgjof. Heilbrigdiskerfid
parf ad stydja verdandi foreldra i dkvordun beirra
hver sem hun er.

Skimun (screening) hefur nylega verid endurskil-
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greind af préfessor Nicholas Wald, einum adal-
fromudi forburdarskimunar (antenatal screening),
sem kerfisbundin notkun 4 préfi eda konnun, til pess
a0 finna b4 einstaklinga sem hafa negilega miklar
likur 4 d&kvednum sjikddmi til ad viokomandi gagnist
af frekari rannsokn eda beinni forvorn, hja
einstaklingum sem hafa ekki leitad eftir leknisadstod
vegna sjukdomseinkenna (1). Ef verdandi foreldrar
oska eftir forburdarskimun med tilliti til fésturgalla
parf heilbrigdispjonustan ad geta brugdist vid peirri
6sk med skipulag0ri pjonustu sem greinir fosturgalla
sem ndkvaemast og med sem minnstri dhattu og
tilkostnadi.

Fedingargallar orsakast oft af frabrigdum
(anomalies, abnormalities)  litningagerd, sem kallast
jafnan litningagallar (chromosomal defects) vegna
alvarlegra afleidinga flestra peirra fyrir heilsu og
horfur vidkomandi einstaklinga. Greining litninga-
frabrigda (chromosomal anomalies, chromosomal
abnormalities) er gerd med litningarannsékn &
fosturvef, jafnan 4 frumum ur legvatni eda fylgjuvef.
Synistaka vegna slikrar rannséknar felur 1 sér
dkveOna dhettu. Jafnvel 4 sérhefori fosturgrein-
ingardeild er talid ad fésturldt eigi sér stad 1 2%
tilvika vi0 fylgjuvefssynistoku (chorionic villus
sampling) en 0,5-1% vi0 legvatnstoku (amnio-
centesis). Rannsdknastofuvinna vid dkvoroun litn-
ingagerdar er einnig mjog vandasom og dyr. Vegna
framangreindra pétta er mikilvaegt ad dkvarda likindi
4 litningafrabrigdi hja fostri med eins ndkvaemum
hatti og unnt er 4dur en tekin er dkvordun um
litningarannsokn. Hegt er ad meta pau likindi med
hlidsjon af aldri médur, fyrri sogu um litninga-
frabrigdi, medgongulengd og nidurstodu Om-
skoOunar. Einnig er haegt ad gera lifefnarannsoknir 4
sermi modur til ad meta likindi 4 litningafrabrigdi og
reyndar ymsum 6drum fésturgollum. I pessari grein
er yfirlit um forburdarskimun med lifefnarann-
s6knum par sem 16gd er dhersla & nyjungar 4 pvi
svidi. Vardandi almenna stefnumorkun { forburdar-
skimun viljum vid jafnframt benda 4 alpjédlegar
tillogur um sidfredi erfdapjonustu sem settar voru
fram { kjolfar fundar Alpjédaheilbrigdisstofnunar-
innar um pad efni (2).

Forburdarskimun fyrir fosturgollum med
lifefnarannsoknum a madrasermi

Margs kyns heilsufarsvandi fosturs og/eda pungadrar
konu tengist afbrigdilegum melinidurstodum sem
fast vi0 forburdarskimun med lifefnamalingum 4
madrasermi. Nidurstodur 4 lifefnaskimproéfi pung-
adrar konu gefa ekki einar og sér sjikdémsgreiningu
heldur tolfredileg likindi, pad er visbendingar um
likur 4 heilsufarsvanda fésturs. Hja peim afmarkada
hépi par sem likurnar eru mestar gefa nidur-
stoournar ef til vill visbendingar um edli vandans og
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porf fyrir frekari leknisfredilegar rannséknir.
Notkun forburdarskimprofa getur pannig studlad ad
greiningu foésturgalla medal annars algengustu
alvarlegu litningafrdbrigdanna sem hér verda mest til
umfjollunar.

Vardandi skimhefni profs almennt skiptir tvennt
meginmali: 1) Hversu vel sundurgreinir profio sjuka
og heilbrigda og 2) hverjar er likurnar 4 pvi ad
einstaklingur, sem er yfir settum skimpréfsmorkum
(screen positive), beri pann sjukdém sem skimad var
fyrir. Sundurgreiningin 4 viokomandi skimprofi er
bygg0d 4 hlutfallslegri tionidreifingu meligilda proéfa,
annars vegar hja sjukum og hins vegar heilbrigdum
einstaklingum (myndir 1 og 2). Mikilvaegt er ad gera
sér grein fyrir ad likur 4 a0 einstaklingur sem er yfir
skimpréfsmorkum — beri  vidkomandi  sjukdém
byggjast einnig 4 algengi (prevalence) pess sjukddms.
Reynt er ad leggja mat & skimhafni préfs med pvi ad
huga ad nzmi pess, sértaeki, misavisun (false positive
rate) reiknud sem 100%-sérteeki, og hlutfallslikur 4
tilfelli hjd peim sem eru yfir settum likindamorkum
vidkomandi préfs (odds of being affected given a
positive result, OAPR). Préun skimproéfa stefnir ad
auknu nemi og sértaeki og herri OAPR likum, pad er
a0 nakvaemari profum. Nakvemari skimprof leida til
pess ad fleiri tilfelli finnast 4 sama tima og dhattu-
somum og dyrum greiningarpréfum, pad er syna-
tokum tr fésturvef og litningarannséknum faekkar. T
tveimur sérpistlum med greininni er ndnar lyst
adferdafredi skimprofa og likindamats (sérpistill A,
sérpistill B).

Margs annars er pé ad geta. Skimtimi 4
medgongu skiptir miklu mali. Pau proéf eru talin betri
sem unnt er ad gera sem fyrst 4 medgoéngunni.
Skimhefni profs gagnvart mismunandi aldurshépum
barnshafandi kvenna og jafnradi allra verdandi
foreldra eda barnshafandi kvenna ad upplystu vali 4
sliku skimproéfi, svo og gott adgengi ad pjonustu og
einfaldleiki i framkvaemd, varda og miklu. Allt eru
petta pettir sem koma inn { skipulagningu for-
burdarskimunar og hvada rannséknaradferdoum er
beitt. Einnig parf ad huga a0 faglegri hafni peirra
sem pjonustuna veita, gedastodlun og kostnadi vid
slik prof.

Mikil frampréun 4 sér nu stad 4 lifefnasvioi og
varOandi sampeattingu bess vid Onnur svid sem
styrkir framangreinda patti. Vardandi lifefnaskimun
og tengda bpjonustupatti ber hast mikla tekni- og
tekjapréoun 4 svidi Onemisefnagreiningarprofa
(immunodiagnostics) ekki hvad sist svonefnda
Kryptor-TRACE™ tekni (8), préun og hagnytingu
tolfredilegra  reiknirita  fjolpatta  likindamats
(multivariate risk assessment) svo og upplysinga-
tekni.



Forburdarskimun fyrrum og fram a sidustu ar

Skimun fyrir litningafrabrigdum hja féstri meo litn-
ingagreiningu a legvatnsfrumum, 4 grundvelli aldurs
verdandi méour. Allt frd midjum sjounda aratugnum
(1966) hefur veri0 haegt ad greina litningafrabrigdi
hja féstri med litningagreiningu 4 legvatnsfrumum.
Pessi tekni byggdist 4 pa nylegum uppgotvunum {
frumuerfOafredi par med talid ad meinafredileg
skyring & Down heilkenni (DH) veri pristeda
(trisomy) af litningi 21 (9), en bristeda 21 er
algengasta alvarlega litningafrabrigdid. Einnig var
synt fram 4 ad hegt var ad raekta og litningagreina
legvatnsfrumur sem fengnar voru med legdstungu
(10). Flj6tlega var farid ad bj6éda verdandi madrum
eldri en 35-37 4ra slika rannsékn & 60rum pridjungi
medgongu. Aldurstengd skimun med legdstungu
grundvalladist 4 ad hakkandi aldur médur eykur
mjog likur 4 litningapristzdum fésturs. A midjum
fertugsaldri moédur voru likur 4 litningafrabrigdi
fosturs ordnar pad miklar ad pad var talio réttleta val
um litningarannsékn. Aldursbundin skimun med
litningarannsékn hefur tvo megingalla. Langflestar
konur eiga born sin yngri en 35 4ra og pvi eru flestar
madur barna med alvarleg litningafrdbrigdi medal
annars Down heilkenni { peim hépi. Synistaka dr
fosturvef er einnig dyr og dhattusom eins og adur
sag0i. Pvi vaeri mjog @skilegt ad geta skilgreint likindi
4 litningafrdbrigdi fésturs betur, jafnvel hja eldri
verdandi madrum, til ad draga dr 6porfum rann-
soknum. Pratt fyrir pessa galla var aldursbundin
skimun me0d litningarannsékn notud vida um 16nd og
hefur verid pad kerfi sem notad hefur verid hérlendis
fram 4 siOustu ar.

Lifefnaskimun fyrir opnum gollum & midtauga-
kerfi (neural tube defects, NTD). Lifefnaskimun fyrir
fyrir opnum go6llum 4 midtaugakerfi svo sem heila-
leysi (anencephaly), klofnum hrygg/manuhaul (spina
bifida) og heilahaul (encephalocele) hofst 1972 med
melingum 4 a-fetopréteini 1 legvatni (Lv-AFP) eda
maOrasermi (MS-AFP) 4 60rum pridjungi med-
gongu (fyrst vikur 16-18, en nd 15-18). Vegna betri
myndgreiningar hefur skimun fyrir opnum gollum 4
midtaugakerfi med dmun ad mestu tekid vio AFP
melingum ad minnsta kosti 4 steerstu dmstéounum.*

Lifefnaskimun 4 madrasermi og likindamat fyrir
pristaedu 21 og fleiri litningafrabrigoum fosturs a
060rum pridjungi medgongu fyrir pungadar konur a
ollum aldri.  1j6s kom 6vant um 1984 ad l4g gildi MS-
AFP sdust oftar { medgdngum par sem fostur var med
Gjafnlitnun (aneuploidy) (11). Med Dessari upp-
gotvun opnudust moguleikar 4 lifefnaskimun fyrir
litningafrabrigdum. Frd peim tima préadist lifefna-
skimun fyrir pristedu 21 ort. Nyir lifefnavisar komu

* Vardandi lifefnaskimun fyrir opnum gollum 4 midtaugakerfi med
AFP mzlingum visast i grein Huldu Hjartardéttur hér { bladinu.
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Tafla l. Helstu lifefnavisar I maedrasermi i forburéarskimun fyrir pristaedu 21 fosturs,
og uppsafnad MoM midgildi margra kannana (1,12).

Fjoldi Medgongur meo pristaedu 21 fostur

Lifefnavisar kannana Fjoldi féstra MoM midgildi 95% Cl

A 66rum pridjungi (vikur 14-22):

AFP 38 1328 0,75 0,72-0,78
fritt B-hCG 12 562 2,20 2,07-2,33
uE3 21 733 0,72 0,68-0,75
hCG 28 907 2,06 1,95-2,17
inhibin-A 6 375 1,92 1,75-2,15
A fyrsta pridjungi (vikur 10-13):

PAPP-A 12 297 0,38 0,33-0,43
fritt B-hCG 12 308 1,83 1,65-2,03

Skyringar: MoM = margfeldi af midgildi vidmiéa; MoM midgildi vidmida =1.
Meelivisar med mesta skimhaefni eru feitletradir.

Tafla Il. Skimhaefni midad vid ad eingdngu sé skimad fyrir pristaedu 21 fosturs.

Annar pridjungur medgongu, vikur 14-22 (eftir leidréttingu fyrir pyngd maédur).
Byggt a tolfreedikennisteerdum N. Walds og fleiri og reiknudu nattarulegu
feedingaalgengi barna med pristaedu 21, 1,6 af 1000 (UK) (1).

ML skv. dagsetningu ML skv. 6méakvordun

Meelivisir/-ar Vid 5% misavisun: Neemi %  OAPR Neemi % OAPR
AM =36 ara eingongu 30 1:130 30 1:130
AM asamt AFP 36 1:110 37 1:105
AM asamt AFP og hCG 54 1:70 59 1:65
AM, AFP, uE3 og hCG (priprof) 59 1:65 69* 1:55
AM, AFP, uE3, hCG og inhibin-A (fi6rpréf) 67 1:55 76 1:50

Annar pridjungur, vikur 14-22 (eda 14-16). Samkveemt sj6 ara klinisku uppgjoéri K.
Spencers (13).
AM asamt AFP og friu f-hCG

75** 1:43

Fyrsti pridjungur medgongu, vikur 10-13. Samkveemt Gtreikningum i samvinnu vid
S. Rish hja LMS (18), med kennisteerdum N. Walds fyrir lifefnafraedi og K.
Nicholaides fyrir hnakkapykkt i 6mun og reiknudu nattdrulegu feedingaralgengi
barna med pristaedu 21, 1,649 af 1000, midad vid feedingapydi a [slandi 1997-
1999 (19).

AM asamt PAPP-A og friu B-hCG (lifefnaskimproéf eingéngu)
AM asamt PAPP-A og friu f-hCG og HP (sampeett prof)

Skyringar: Samkveemt K. Spencer: *64-65% (13,15);
vikum 11-13 (17).

ML=medgongulengd; AM=aldur médur; Hp=hnakkapykkt; OAPR= odds of being affected given a positive
result, hlutfallslikur a tilfelli hja peim sem eru yfir mérkum a skimprofi.

Skimheefni helstu skimproéfa eru feitletrud.

62*** 1:49
85****  1:35

*%79% 1 vikum 14-16 (13); ***67%, ****89% |

fram {1 framhaldi af markvissri leit og préfunum a
skim- eda greiningarhafni medgongutengdra lifefna
einkum {1 maOrasermi. Pessi lifefni eiga uppruna
ymist frd fylgju eda fostri og eru flest protein, pad er
AFP, heilt hCG (human chorionic gonadotropin) eda
hlutar pess (fritt p-hCG, fritt a-hCG), PAPP-A
(pregnancy associated plasma protein A), inhibin-A
og kynsterar (6konjugerad estriél, uE3) (1,12) (tafla
I).

Proun hefur ordid 4 skimpréfum med sampett-
ingu 4 tveimur til fjérum eda jafnvel fleiri lifefna-
visum og aldurs- og medgongulengdartengdu fjol-
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SERPISTILL A

Adferdafraedi skimproéfa og fjolpatta likindamats fyrir litningafrabrigoum

Sampzetting skimhzefra melivisaskimpréfa og einstaklingsbundins fjolpatta likindamats i tolfreedilegu reikniriti sem byggir 4 Gaussian dreifingu
(normaldreifingu) margfeldis af midgildi (multiple of the median, MoM) mzelivisagilda, en 4 mismunandi meligildabili hja tilfellum og heilbrigdum
(tilfellafrium) viomioum.
Med hafum skimpréfum sem byggjast 4 sampettingu videigandi melivisa (markers) og beitingu fjolpatta likindamatsreiknirita, par sem teknir eru
inn einstaklingsbundnir liffredilegir og utanadkomandi dhrifspaettir eru fundnar tolfredilegar likur 4 litningafrabrigdum hja féstri { viokomandi
medgongu. Pannig er leitt likum ad pvi hverjum er helst dstzda til ad benda a inngripsmeiri og pvi ahaettusamari prof { framhaldi af skimprofi yfir
settum morkum, pad er endanleg greiningarpréf. Melivisar geta pannig verid mismunandi eftir skimpréfum eda skimtima og 1 timans rés og stooug
leit fer fram a0 nyjum melivisum. Somuleidis préast reikniritin { samrami vid visindalega pekkingu 4 hverjum tima.

Hio adferdafraeodilega likan sem notad er, byggir p6 avallt a eftirfarandi:

* Melivisar heaefa litningafrabrigoi. Klinisk skimhafni malivisa og skimproéfa er sannreynd til demis & ROC kirfu, pad er nemi (y) hnitkvoroud
gegn misdvisun (X) { afturskyggnum tilfellavidmidudum rannséknum og kliniskum uppgjérum (framskyggnum rannséknum).

Helstu dhrifspettir 4 viokomandi visa eru skilgreindir og  likindamatsreikniritum er reynt ad leiorétta fyrir peim.

Melivisar eru 6haoir og af adskildum toga. Hver mealivisir bztir sjalfstedum upplysingum vid likindamat.

Toluleg gogn (data) eru notud viod trvinnslu.

Melivisagildi eru normaldreifd badi hja rannséknarpydum tilfella og heilbrigdra viomida, pad er { medgéngum med foéstur med (tilfelli) eda dn
(viomid) viokomandi litningafrabrigda.

* Notkun MoM og logio MoM. Unnid er med 61l melivisagildi 4 formi hlutfallstalna af medgéngulengdartengdum midgildum (median)
heilbrigdra viomioa fyrir viokomandi melivisi pad er sem MoM (margfeldi af midgildi heilbrigdra viomida) og sem login MoM { tolfraedilegu
snidi og reikniriti.

Gaussian dreifing 4 login MoM melivisagildum tilfella og heilbrigdra vidmida, hvers melivisis. Unnid, hvort heldur er sér med hvern melivisi
eda med mealivisa saman, 4 samanburdarhafu og sampattanlegu tolfredilegu taknmali og sniodi, sem notast til vidmiounar og kvorounar {
reiknilikani. Medgongulengdartengt midgildi hvers melivisis hja heilbrigdum viomidum er pvi avallt 1 og logw pess pvi 0. Onnur gildi eru afstzd
vid petta gildi og 4 login MoM tolfraedilegu taknmali feer hver malinidurstada pvi tilvisun til heilbrigds vidmiounarpyadis.

* Mismunur er 4 Gaussian dreifingu hja tilfellum og heilbrigdum vidmidum { tilfellaviomioudum rannséknum sem lagdar eru til grundvallar.
Skimhefi visa eykst vid aukinn mun & dreifingu og par med midgildi hépanna.

Fundio er likindahlutfall (likelihood ratio) hverrar fundinnar medgongulengdartengdrar melivisaniourstoou sem hadarhlutfall &
viomiounardreifingarkdfum fyrir tilfelli annars vegar og heilbrigd viomid hins vegar fyrir vidkomandi malinidurstodu. Pad gefur hlutfallslegar
likur 4 a0 melt gildi finnist { tilfella eda heilbrigdri medgongu. Leidrétt er fyrir skimun med 60rum melipattum.

Einstaklingsbundnar upplysingar (dhrifpzttir 4 grunnlikur og melivisa) teknar med i login MoM Gaussian fjolpatta likindareiknirit (multivariate
algorithm).

Runulikindi reiknud (sequential risk) (3). Sampetting allra mats- og dhrifspatta { eitt likindamat med matrix algebru.
Grunnlikur x leidrétt likindahlutfoll [likindahlutfall (LH): x LHz x LHs...] = likur samkvemt likindamati.

* K X %

*

*

*

*

Mynd 1. Demi af
reiknaori hlutfallslegri
tionidreifingu meelibreytu da
skimprofi hja
einstaklingum meod og dan
tilfellis. Likindahlutfallio
(v/y.) fyrir tilvist tilfellis
vio nakvemlega 6,75
einingar er 5,4.

Adlagad og breytt med
goofuslegu, skriflegu leyfi N.
Wald. Ur heimild (1).
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SERPISTILL B

Grunnlikur og einstaklingsmetnar likur eftir skimpréf og fjolpatta likindamat

i fjolpatta likindamati (multivariate risk assessment) eru metnar likur 4 frabrigdi f6sturs { viokomandi medgongu med tilliti til upplysinga sem pekktar eru
fyrir (a priori) og eftir (a posteriori) melingar { forburdarskimprofi.

Endurmat 4 einstaklingsbundnum likum:

Grunnlikur — Fjolpatta likindamat — Einstaklingsbundnar
a priori likur ) likur eftir skimprof og
Skimprof, demi af sampeettu profi fjolpatta likindamat
a posteriori likur
aldur méour lifefnavisir lifefnavisir lifvisir
medgongulengd MS-PAPP-A MS-fritt -hCG ~ HP i émun
T hér koma vid sogu 1 lifefnaskimun:
og ef er til stadar melivisar og dhrifspaettir 4 péttni peirra, 6hao frabrigoi fésturs
fyrri saga um litninga- ahrifspattir 4 meelingu, til demis efnagreining og g&dakvoroun
frabrigdi ahrifspeettir 4 meelingu fyrir meeligreiningu, til demis synistaka og synismeohondlun

O Grunnlikur (a priori likur): Hér er att vid pear nattirulegu likur 4 tilfelli sem markast af liffreedilegum pattum svo sem aldri médur og lifvenleika
(viability) féstra med mismunandi litningafrabrigdi, fra getnadi til burdar. Aztlad er til deemis ad upphaflega s€ ein af hverjum 150 medgdngum med fostur
med pristeedu 21 (Down heikenni, DH) og ad meira en prjér af hverjum fjérum peirra endi med fésturlati (1). I aldurs- og medgéngulengdartengdum
likindamatstoflum (4,5) sem lagdar eru til grundvallar { byrjun, vid mat 4 grunnlikum, er tekid mid af pessum nattirulegu pattum. Einnig er tekio tillit til fyrri
sogu um frabrigdi fosturs/barns sem getur haft dhrif 4 grunnlikur konu { nyrri medgongu.

-Aldur m6dur og aldurstengdar likur (age specific risk, ASR): Med vaxandi aldri barnshafandi konu aukast likur 4 tilfellum pristzdu 21, 18 og 13 en likurnar
a tilfellum prilitnunar og Turner heilkennis eru aldurséhddar (6). Pristzda 21 er p6 avallt liklegasta litningafrabrigdio { medgongu, hja 6llum aldurshépum og
allan medgongutimann. Liklegt ma telja ad smae0 litnings 21 og fa gen (7) radi par miklu um. Faedingaralgengi (birth prevalence) barns med pristaedu 21 hjd
konu yngri en 25 dra er um 1 af 1500, eykst { um 1 af 1000 vid 30 ara aldur og 1 af 40 vid 40 ara aldur (1).

-Medgongulengd: Vegna skerts lifvenleika féstra med alvarleg litningafrabrigdi og pvi auknum likum & fosturldti 4 medgongu, minnka likur & tilvist slikra
féstra og burdi er lidur 4 medgonguna, eins og sja ma 4 medfylgjandi yfirliti yfir 14t féstra med litningafrabrigdi 4 medgongu (6):

Fosturlat fra viku
Litningafrabrigdi 12-40 16-40

Pristeda 21 (Down heilkenni)  32% 20%
Pristeda 18 (Edward heilkenni) 85% 75%
Pristeda 13 (Patau heilkenni)  80% 70%

Prilitnun/aukalitningasett >99% >99%
Turner heilkenni (45,x) 75% 50%
Kynlitningadjafnlitnun, 6nnur ~ ~5% ~3%

en Turner (47 XxXx; XXy; Xyy)

- Fyrri saga med tilliti til tilfella: Likur & fostri med pristeou 21, pristedu 18 eda pristadu 13 eru auknar ef saga er um slikt hja modur, fyrri medganga og/eda
feeding sliks barns. Fyrri saga um pristeedu 21 eykur grunnlikurnar umfram aldurs- og medgéngulengdartengdar likur um 0,75% 1 nyrri medgongu. Deemi: 1)
Prjétiu og fimm &ra kona, vio viku 12, almennar grunnlikur 1:249 (0,40%) en ad viobettri sogu 1:87 (1,15%), 2) 25 ara kona, vid viku 12, almennar grunnlikur
1:946 (0,106% ) en ad vidbettri sogu 1:117 (0,856% ) (6)

O Endurmat 4 einstaklingsbundnum likum me0 skimproéfi og fjolpatta likindamati: Grunnlikur eru sidan teknar til endurmats 4 einstaklingsbundinn méta
par sem tekid er tillit til maliniourstadna tr skimpréfum, eftir leidréttingu fyrir peim dhrifspattum sem helst gaetu skekkt eda gefid misvisandi nidurstoour.
Pannig er reynt ad sja til ad eftir standi adeins pau 4hrif 4 melivisanidurstodur sem tengjast og endurspegla litningafrabrigdi fosturs. Slik ndlgun eykur naemi,
feekkar misavisunum og studlar ad ndkvemara likindamati.

-Skimprof. Mzelivisar, mzeldar nidurstodur og ahrifspzettir 6hadir frabrigdum fosturs. Mzelidhrifspeettir og meeliahrifspaettir fyrir mzeligreiningu:
Ahrifsbwttir a pétmni lifefnavisa i meedrasermi, sem reynt er ad leiorétta fyrir (1,12,15,17,26-31,33):

- Medgongulengd: studst er vid medgongulengdartengd péttniviomio fyrir hvern lifefnavisi vegna péttnibreytinga 4 medgongutima.

- Pyngd méour vid blédsynatoku: vardar pa mismunandi pynningu sem verdur { bl6orimmali médur 4 lifefnavisum fra fylgju eda fostri.

- Kynpattur médur: kynpéttabundinn munur er a péttni lifefnavisa i maorasermi (skyrist ekki af pyngd).

- Insulinhd0 sykursyki (IDD): péttni lifefnavisa er leegri { IDD medgongum (skyrist ekki af pyngd) og meiri likur 4 fosturskada.

- Reykingar médur 4 medgongu: dhrif 4 péttni ymist til lekkunar eda hekkunar eftir lifefnavisum svo og ahrif 4 algengi 4 medgongu.

- Fjoldi fostra/fjolburamedganga: péttni lifefnavisa { medrasermi er hao fjoldra féstra og dstandi hvers fosturs og/eda fylgjumassa.

- Teknifrjégvun (IVF): vio frjogvun er MS-hCG hzrra hja konum sem hafa oroid pungadar vid teknifrjégvun/orvad egglos.

- Beeri (parity): lekkun verour 4 MS-hCG 4 medgongu eftir pvi sem medgongum konu fjolgar; oft ekki leidrétt fyrir pessum peetti.
Meelighrifspeettir (analytiskir peettir): Pattir er varda til deemis efnagreiningu og geedakvordun.

Meeliahrifspeettir fyrir meeligreiningu (preanalytiskir peettir): Ytri paettir fyrir efnagreiningu og likindamat sem geta breytt nidurstooum til demis synistaka og
synismeohondlun

O Einstaklingsbundnar likur eftir skimprof og fjolpatta likindamat (a posteriori likur): Niourstada ur likindamati. Peer likur 4 frabrigoi fésturs {

vidkomandi medgongu sem midad er endanlega vio eftir ad allar upplysingar, annars vegar par sem lagu fyrir fyrir skimprof og hins vegar var aflad med
skimprofi, hafa verid vegnar og metnar.
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Mynd 2. Skimun fyrir
pristeou 21 fosturs med
sampcettu profi d fyrsta
pridjungi medgongu:
dreifing metinna likinda d
medgongu med barn med
pristeeou 21 litninga-
frabrigoi, edoa an, med
meelingum d hnakkapykkt,
MS-PAPP-A og MS-friu 3-
hCG, dsamt aldri méour.
Adlagad og birt med

goofuslegu, skriflegu leyfi N.
Wald. Ur heimild (1).

13407 1: 10° 1:40% t-u‘i 1

mmwimmmmﬁmnw

pétta tolfredilegu likindamati, sem gerir likur (risk)
ad melibreytu skimunar (1,12) (mynd 2, sérpistill A,
sérpistill B). P4 hefur skimun farst framar a
medgongu.

Neemi lifefnaskimunar fyrir pristedu 21 fosturs vid
fastsetta 5% misdvisun vi0 skimun med MS-AFP
jokst Gr um 37% 1 64-69% (1,12,13) og OAPR £6r tr
1:105 1 1:55 (1) med préun & svonefndu priprofi
(triple test) N. Walds og félaga 4rid 1988 (14). Priprof
samanstendur af malingum 4 MS-AFP, MS-hCG,
MS-uE3, aldri m6édur, 6mdkvardadri medgongu-
lengd og fjolpatta likindamati, { upphafi & vikum 16-
22, en nu 14-22. Nyleg klinisk uppgjor Kevins
Spencers, eins adalfromudar lifefnaforburdar-
skimunar, og félaga, annars vegar fra 1992 (15) og
hins vegar sjo dra uppgjor fra 1999 (13) syna pé enn
betri skimhafni 4 60rum pridjungi medgongu med
notkun tvipréfs med lifefnavisunum MS-fritt f-hCG
(1 stad MS-hCG) og MS-AFP. Pannig reyndist nzemi
75% 1 vikum 14-22 fyrir pristedu 21 og OAPR 1:43,
par af var neemi 60% vid 2,6% misdvisun hja konum
yngri en 30 dra. Nemi0 reyndist hins vegar um 79% 4
vikum 14-16, en um 59% 4 vikum 17-19 (13).
Melingar 4 MS-friu B-hCG fremur en MS-hCG
virdast sérstaklega gagnast konum yngri en 30 dra
betur { tvipréfi med MS-AFP (13,15). Rannséknir K.
Spencers benda og til ad viobot 4 MS-uE3 mealingu
vi0 tviprdf, hvort heldur med MS-AFP og MS-friu 8-
hCG eda MS-AFP og MS-hCG beti litlu eda engu
vid nzemi skimunar fyrir pristzdu 21 (13,15). A pessu
eru p6 enn skiptar skodanir. Sjo dra kliniska
uppgjorio fra 1999 (13) a skimun med MS-friu f-
hCG og MS-AFP { vikum 14-22 skiladi einnig 57%
nemi fyrir pristedu 18 (Edward heilkenni, EH) vid
0,7% misvisun og OAPR 1:40. I pvi uppgjori (13)
par sem skimad var med reikniritum fyrir pristedu 21
og pristezdu 18 padu 67.904 konur skimun og hja
peim sem voru yfir settum skimpréfsmorkum voru 80
tilfelli pristzdu 21 og 4tta tilfelli pristedu 18 hja
fostri. En skimunin 4 pvi sjo dra timabili sem hun tok
til gaf einnig visbendingar um alls 84 6nnur tilfelli en
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pristedur 21 og 18, medal annars um onnur litninga-
frabrigoi, ymsa aOra fosturgalla (hjartagalla, nyrna-
galla og fleira) eda annan féstur- og/eda medgongu-
vanda svo sem vaxtarhindrun { médurkvidi. A0 auki
komu fram visbendingar um 42 fésturandlat. Ofan-
greindur skimdrangur midast vi0 aldurs- og meo-
gongulengdartengda skimun, dkvoroun medgongu-
lengdar med émun og ad leidrétt hafi verio fyrir
4hrifum af pyngd médur i likindamati. I toflu I er
samantekt 4 rannséknum 4 skimhafni helstu eldri og
nyrri profa.

Helstu nyjungar i forburdarskimun.
Sampatt prof

Sampzett skimun med lifefnapréfum og hnakka-
pykktarmzlingu i émun svo og likindamati fyrir
litningafrabrigdum og mogulega 60rum fostur- og/-
eda medgonguvanda a fyrsta pridjungi medgongu,
fyrir pungadar konur 4 6llum aldri. A sidustu drum
hefur svonefnt sampett prof (combined test) med
fjolpatta likindamati komid til sogunnar og gert
forburdarskimun mogulega strax 4 sidari hluta fyrsta
pridjungs medgongu (16,17). Pad préf eykur na-
kvamni svo og fjolpattni visbendinga skimunarinnar
medal annars vardandi likindi 4 algengustu alvar-
legum litningafradbrigdum. Sampett prof byggist 4
lifefnavisunum MS-PAPP-A, MS-friu B-hCG og
hnakkapykkt (HP) fésturs, svo og medgongulengd
og aldri médur, { medgonguvikum 11-14.*

Skimgeta lifefnavisisins MS-PAPP-A fyrir pri-
stedu 21 fosturs er best samkvaemt samanburdi 4
uppsdfnudu MoM midgildi (margfeldi af miogildi
heilbrigdra vidmida, multiple of the median, MoM)
margra kannana og MS-fritt §-hCG fylgir par 4 eftir
(tafla I). Skimvirkni MS-PAPP-A fyrir pristedu 21
nar yfir vikur 8-13 en fyrir pristedu 18 er skimvirkni
einnig 4 60rum medgongupridjungi en MS-fritt §-
hCG er eini lifefnavisirinn sem hefur umtalsverda

* Vardandi lysingu & hnakkapykktarmelingu visast { greinar Hildar
Hardardéttur hér { bladinu.
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skimvirkni fyrir 6jafnlitnun badi 4 fyrsta og 60rum
pridjungi medgdngu, 1 vikum 8-22. Hann gagnast
hins vegar helst { vikum 9-16 og er med besta
skimvirkni i vikum 14-16 (12,17) (tafla III).

[ samvinnu vid Simon Rish hja Logical Medical
Systems (18) hofum vid detlad, ut fra reiknifor-
sendum N. Walds (1) (tafla II) ventanlega skim-
haefni, bedi sampatta profsins og lifefnahluta pess,
fyrir pristedu 21 fosturs, hja islensku fedingapydi.
Midad var vi0 heildarfjolda lifandi feeddra og fjolda
lifandi feddra eftir aldri madra 4 Islandi 1997-1999
(19). Samkvamt aldurtengdum likum (age specific
risk, ASR) (5) var reiknad nattdrulegt fedingar-

Tafla lll. Sampeett prof. Neemi meelivisa og skimproftima fyrir pristaedu 21 fosturs (17).

Vio fastsetta 5% misavisun:

Omakvoroud ML+AM+

Meelivisar Vika: 11 12 13+6 11-13 Hp eda PAPP-A+ fritt B-hCG
HP 7 6mun 74% 67% 44% 64% 73%

MS-PAPP-A 46% 38% 24% 38%

MS-ritt p-hCG 28% 34% 40% 33% 67%

HP+PAPP-A+fritt B-hCG

+AM+ML 89% naemi
vid 5% misavisun i
sampaettu profi a
vikum 11-13

Skyringar: ML = medgongulengd; AM = aldur médur; Hp = hnakkapykkt.

Afturskyggn porud tilfella (n=210) -tilfellafrirra vidmida (n=946) rannsokn.

algengi (birth prevalence) barna med pristedu 21

hja pvi fedingapydi 1,649 af 1000 eda eitt lifandi
faett barn med pristedu 21 af hverjum 606 lifandi
feddum. Samkvemt pessum forsendum etti lif-
efnaskimun ein og sér med MS-PAPP-A og MS-friu
B-hCG {1 vikum 10-14 ad nd 62% nemi fyrir pri-
stedu 21 fésturs, og OAPR 1:49 vid 5% fastsetta
misdvisun (tafla IT). Slik skimheafni fyrir pristeou 21
er ekki Osvipud skimhafni priprofs & 6drum
pridjungi medgongu. Aztlud skimhafni sampatta
profsins @tti hins vegar ad vera 85% nami fyrir

Tafla IV. Aldurstengd skimheefni fyrir pristaedu 21 fosturs & sampeettu profi.

Aldurshépur

Likur & skimprofi

Fundid hlutfall af medgongum

verdandi maedra yfir mérkum med fostur med pristaedu 21
Yngri en 25 ara 1 af 35 69%
25-29 1 af 25 73%
30-34 1 af 15 79%
35-39 laf7 88%
40-44 1af3 96%
45 ara og eldri >1 af 2 >99%

Personulegar skriflegar upplysingar fra N. Wald hja Logical Medical Systems/Alpha, i mars 2001(18).

pristeedu 21 fésturs og OAPR 1:35 vid 5% fastsetta

misavisun (tafla II). Petta er svipad naemi fyrir
pristedu 21 fosturs og dxtlad hefur verid fyrir
breskt feedingapydi (mynd 2).

P4 er mikils um vert ad aldurstengd skimhafni
fyrir pristedu 21 fdésturs virdist g6 med sampattu
profi. Profio @tti pvi ad hafa pungudum konum 4
Ollum aldri (tafla IV).

Fjolpatt visindaleg vinna og klinisk uppgjor
vardandi forburdarskimun med sampttu profi
hefur birst { virtum fagritum ad undanférnu og

Tafla V. Sampeaett préf. Neemi og misavisun fyrir pristaedu 21 fosturs.

B. Lifefnaskimprof & 66rum pridjungi medgongu

A. Sampeett prof a fyrsta pridjungi

Neemi Miséavisun Neemi Miséavisun Skimprof

90% 6,0%

85% 3,5%

80% 2,1% 75-79% 5% tviprof (tafla Il)
75% 1,5% 76% 5% fiorprof (tafla I1)
70% 1,0% 64-69% 5% priprof (tafla Il)

Afturskyggn porud tilfella (n=210) -tilfellafrirra vidmida (n=946) ranns6kn med sampaettu profi (17). Naemi
og misavisun vid mismunandi sett likindamatsmérk. Samanburdur vid helstu préf & 66rum pridjungi.

styrkt grundvoll préfsins. Ber par hast verk K.

Spencers og samstarfsmanna { ndnu samstarfi vid
professor Kypros Nicolaides og samstarfsmenn hja
Fetal Medicine Foundation, sem lagt hafa grunninn
a0 hnakkapykktarmelingum hja féstrum. K.
Spencer hefur til margra dra lagt verulega til
préunar lifefnaforburdarskimunar og bydur pa
pjonustu fyrst og fremst med sampattu profi 4
fyrsta pridjungi medgongu svo og med tviprofi med
MS-friu B-hCG og MS-AFP, sé porf 4 sliku { vikum
14-16. Til lifefnaénamisefnagreininga notar hann
Kryptor-TRACE™ takni sem hlotid hefur einréma
lof fagadila og kann pad ad skyra pa skimhafni sem

Tafla V1. Sampeett prof a 1. pridjungi. Afturskyggn tilfellaviomida uppgjor.

hann ner. Ytra gedamat hefur leitt { [jés ndkvemni

efnagreininga med Kryptor-TRACE™ og likinda-

mats sem byggir 4 peim (20). Auk pess er petta
melikerfi hradvirkt og med hdpréadar hugbinadar-
lausnir. Hvort tveggja studlar ad mjog skjotri
pjénustu. I samantektum i toflum III og V-VII
drogum vid fram athyglisverdar nidurstodur K.
Spencers og samstarfsmanna ar afturskyggnum til-
fellaviomioudum rannséknum med sampattu profi

Fjoldi Fjoldi Neemi Misévisun Neemi Miséavisun
Litningafrabrigdi tilfella viomida (tilfelli) (heilbrigd) (tilfell)  (heilbrigd)
bristeeda 21 (DH) 210 946 89% vid 5% eda T70% vido 1% (17)
bristaeda 18 (EH) 50 947 89% 1% (22)
bristeeda 13 (PH) 42 947 90% vio 0,5% eda 84% vid 0,1% (23)
prilitnun 25 947 flest tilfelli finnast med pristeedu 21 (24)

likindamati og 6hefébundinni nalgun

Kynlitningadjafnlitnun (25)
-Turner (45,x) 45 946 96%
- Onnur en Turner 13 946 62%

(47 ,XXX;XXY;XYY)

og 1 toflu VII dhugavert darsuppgjor kliniskrar
pjonustu hja peim.

Afturskyggn tilfellaviomiouod uppgjor. Aftur-
skyggnt uppgjor (17) vardandi skimun fyrir pristeedu
21 fosturs bendir til ad melivisar profsins samverki
best { viku 11. Par var n@mi sampatta préfsins mest
(tafla IIT).
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Tafla VII. Sampeett prof a fyrsta pridjungi medgongu: Afturskyggn tilfellaviomida uppgjor.

Afturskyggnu uppgjorin
gafu auk pess sem ad ofan er

Fjoldi MoM midgildi meelivisa hja rannséknapydi med litningafrabrigdi . 2 L.
Litningafrabrigdi Tilfelli Viomid MSritt p-hCG  MS-PAPPA Hnakkapykkt getid marghdttadar upplysingar
bristaeda 21 (DH) 210 946 T (2,45 | (0,51) i (17) um éhrifsp&tti a béttni lif-
pristeeda 21 7 tviburamedgongu 159 3466 (2,099) (1,86) féstur mism.  (21) efnavisa sampetta profsins svo
bristaeda 18 (EH) 50 947 | (0,281) | (0,177) 1(3,272) (22) oo 4 malinear. { oe fyrir mzli-
Pristaeda 13 (PH) 42 947 1 (0,506) | (0,248) 1(2,872) (23 ga gar, 1 0g 1y
prilitnun/aukalitningasett 25 947 (24) greiningu sem huga parf ad og
- gerd | (fra foour) 1 (8,04) | (0,75) 1 (2,76) leiorétta ef til vill fyrir viod
- gerd Il (fra modur) | (0,18) | (0,06) | (0,88) likindamat, til ad auka na-
Kynlitningadjafnlitnun (25 kvaemni pess og dreidanleika
- Turner, (45,x) 45 946 = (1,11) | (0,49) 1 (4,76) . g '
- 6nnur kynlitningafrabrigdi 13 946 1 (2,07) =~ (0,88) ~ (1,07 Pannig er stodugt reynt ad beeta
vid pekkingu sem getur aukid
Skyringar: MoM = multiple of the median, margfeldi af midgildi heilbrigdra viomida; MoM midgildi viomida = 1 MoM. nakvaemni likindamatsins
Midgildi T meedrasermi i medgongu med fostur med litningafrabrigdi: 1= markteekt heerra, |= leegra en, eda ~ alika og midgildi
heilbrigdra viomioa. (1,12,15,17,26-31) (sérpistill A,
sérpistill B).

Tafla VIII. Sampaett prof & fyrsta medgdongupridjungi. Kliniskt arsuppgjor (32).

Kliniskt drsuppgjor (framskyggn rann-
sékn). 1 toflu VIII er tekid saman kliniskt 4rs-

Skimun ad upplystu vali

Fésturandlat syndi sig vid skodun
Of langt gengnar fyrir Hp maelingu
Of skammt gengnar vid komu

Inngripandi greiningar
Neemi

Misavisun

97,6% alls hépsins padu skimun 4088/4190 . .
1,6%  skimaora 69/4088 uppgjor (32) sem er dhugavert fyrir margra
6,1% skimadra 257/4088 hluta sakir. Fjoldi barnshafandi kvenna sem
6,5%  skimadra . 27174088 pad tekur til er dpekkur og 4 4ri 4 Islandi og
83% skil (val ef yfir Iikindamorkum)  207/253 pvi audvelt um einfaldan samanburd. Athygli
86%  fyrir pristeedu 21 fosturs 6/7 : -Ayg

100%  fyrir pristaedu 18/13 fésturs 9/9 vekur hve margar konur velja sampatt skim-
95%  fyrir allri 6jafnlitnun fésturs* 18/19 prof eda 97,6% og ad pratt fyrir ad konur yfir
6,7% 253/3762

likindamorkum velji eda skili sér um 83% {

Heildarhépur i maedraskodun a einu ari, 4190 einburapungadar konur & 6llum aldri, a fyrsta pridjungi medgongu.
OSCAR (One Stop Clinic for Assessment of Risk) fyrirkomulag pad er skimpréf og likindamat vid eina komu konu.
Notud var Kryptor-TRACE lifefnafreediadferdé og FMF 6munaradferd og FMF sérpréad likindamatskerfi K. Spencers.

* Tilfelli 6jafnlitnunar fosturs voru: sjo tilfelli pristeedu 21, sjo pristaedu 18, tvo pristaedu 13, tvo tilfelli prilitnunar,

eitt tilfelli kynlitningadjafnlitnunar, 47,xxx.

Skyringar: Neemi (sensitivity, detection rate, DR%); misavisun (100% -sértaeki, false positive rate, FPR%);

HP = hnakkapykkt.

litningagreiningaprdf var skimhefni fyrir allri
Ojafnlitnun  fésturs 95% Auk litningafra-
brigdanna sem hér er getid, gaf sampatta
skimunin visbendingar um, um tvo tugi
annarra fésturgalla og/eda alvarlegan f6stur-
vanda (medal annars nyrna-, tauga-,

Sama uppgjor syndi ad nemi profsins fyrir pri-
staeeOu 21 fosturs var dlika, eda 70% vid 1% misavisun
og nemi priprofs 4 O60rum pridjungi vid 5%
misdvisun, og dlika namt eda 75% vid 1,5%
misdvisun og {jorprof vio 5% misdvisun, og dlika eda
80% vid 2% misdvisun og tvipréf med MS-friu -
hCG og MS-AFP { vikum 14-16 vid 5% misdvisun
(tafla V). Vid 5% fastsetta misdvisun var nzemio 89%
i vikum 11-13, fyrir pristeedu 21 f6sturs (tafla I1I).

Afturskygen tilfellaviomioud uppgjor (17,21-25)
vardandi algengustu alvarlegu litningafrabrigdin gefa
athyglisverdar visbendingar um go6da skimhafni
Sampetta profsins fyrir mismunandi litningafrd-
brigdum (tafla VI), sérstaklega fyrir pristedum 18 og
13. P4 bentu uppgjorin til ad skimun geti leitt likum
a0 prilitnun (triploidy) fésturs og sumum gerdum af
kynlitningadjafnlitnun, svo sem einlitnun (mono-
somy) 45,x (Turner heilkenni).

Uppgjorin leiddu {1 1jés almennt aukna hnakka-
pykkt og lagt MS-PAPP-A 1{ flestum gerdum
algengustu alvarlegu litningafrabrigda fésturs 4 skim-
tima sampetta profsins, en MS-fritt f-hCG var ymist
lagt eda hatt eftir gerd peirra. Pannig komu { 1jos
mynstur melivisabreytinga sem getu vid skimun
gefid visbendingar um edli litningafrabrigdis fosturs
(tafla VII).
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kvidveggs- og hjartagalla auk skerts
lifveenleika fostra eda fosturlata).

Aorar visbendingar. P4 bendir kliniskt uppgjor
(33) til a0 lag péttni MS-PAPP-A og/eda MS-fris f-
hCG, lifefnavisanna { sampettu profi, geti reynst
veegir spdpattir fyrir dkvednum fostur- og/eda med-
gonguvanda svo sem fésturlati, medgongusykursyki,
medgonguvoktum haprystingi og vaxtarhindrun {
modurlifi, en til demis ekki fyrir sjélfsprottnum fyrir-
burafedingum. Einnig er vert ad vekja athygli 4
vardandi sampatta profid, ad aukin hnakkapykkt
fosturs 4n marktaekra fravika fyrir lifefnavisa profsins
geti ef til vill nyst sem visbending um hugsanlega
hjartagalla af 60rum orsokum en vegna alvarlegra
litningafrabrigda.

Hvers mad veenta af sampcettu profi?  Sé vel stadid
a0 mdélum, gefa pau gogn sem pegar liggja fyrir
visbendingar um, ad hja peim barnshafandi konum
sem velja sampatt prof 4 fyrsta pridjungi medgongu,
megi hugsanlega finna 90% af algengustu alvarlegum
litningafrabrigdum féstra peirra, pad er pristedu 21,
18, 13, prilitnun og Gjafnlitnun kynlitninga (sex-
chromosome aneuploidy). Til ad finna pau tilfelli
parf eftir sem 40ur meira inngripandi og dhattumeiri
litningagreiningarprof hja peim sem eru yfir settum
tolfredilegum likindamatsmorkum. Reynslan er-
lendis bendir til ad um og yfir 80% peirra sem eru yfir



likindamorkum velji { framhaldinu litningagrein-
ingarprof, par af yfir 90% beirra sem bera fostur med
alvarlegt litningafrabrigdi (12). P6 gjarnan sé midad
vi0 fastsetta 5% misdvisun vid samanburd 4 skim-
hafni préofa, fer pad eftir aldurssamsetningu
skimadra hversu hatt hlutfall reynist yfir morkum a
likindamati. Ef konum 4 Islandi stzdi sampzett prof
til boda ad upplystu vali, legi misdvisun fyrir allri
djafnlitnun ventanlega narri 5-6,5%, ef midad er vid
a0 konur sem veldu préfido endurspegludu aldurs-
samsetningu f2dandi kvenna 4 Islandi nd, ef hofd er
hlidsjon af reynslu K. Spencers af sampatta profinu
hja bresku faedingapyodi. Fyrirliggjandi gdogn benda
einnig til, ad hja 6-7% Deirra sem eru yfir likinda-
matsmorkum 4 sampzttu profi reynist fostur vera
med alvarlegt litningafrabrigdi. Med 60rum ordum
sagt benda rannséknargdgn og reynsla til ad likurnar
4 einhverri gerd Ojafnlitnunar hja fostri { medgongu
yfir likindamatsmorkum 4 sampattu profi, getu
verid0 nalegt 1 af 12-14. Sterri rannsoknarpyoi {
kliniskum uppgjorum parf po til ad stadreyna slika
visbendingu. Hja hluta peirra sem fara { sampztt prof
og reynast yfir eda innan likindamatsmarka getu
einnig komid fram visbendingar um tilvist eda
yfirvofandi annan féstur- og/eda medgdnguvanda
(hjartagalla fésturs, vaxtarhindrun { médurlifi, féstur-
lat, medgongusykursyki, medgonguvakinn hépryst-
ing) eins og adur var greint fra.

Samfelluskimun a fyrsta og
00rum medgongupridjungi

P4 er a0 lokum ad geta ad 1999-2000 bréadi
préfessor N. Wald svonefnt samfelluprof (integrated
test) (1,34,35). I samfelluprofi er meeld hnakkapykkt
og MS-PAPP-A 4 fyrsta pridjungi medgongu og fjorir
lifefnavisar til viobétar i madrasermi 4 ©O0rum
pridjungi medgongu (AFP, fritt f-hCG (eda hCG),
uE3 og inhibin-A). Likindamat 4 fésturgalla vi0 sam-
felluprof fest pvi ekki fyrr en 4 60rum pridjungi
medgongu. Samfelluprof er sagt nd 85% nemi fyrir
pristezdu 21 fésturs vio adeins 1% misdvisun og
OAPR 1.9 (1). Gallar pess eru mikill kostnadur og
fyrirhofn auk pess sem nidurstada liggur eingdngu
fyrir & 60rum pridjungi medgongu. Frekari reynsla
og rannsoknir munu leida 1 1j6s hvort samfelluprof sé
raunhafur moguleiki sem almennt skimprof hja
storum hépum kvenna.

Nidurlag

A Tslandi hefur konum 35 4ra og eldri verid bodin
litningarannsékn. Pungudum konum hefur ekki
verid bodid pripréf med kerfisbundnum hetti. Peim
hafa ekki bodist onnur lifefnaskimprof (fjorprof,
tviprof, sampeett prof). Eins og kemur fram { 6drum
greinum hér { bladinu pa hefur fésturgreiningardeild
Kvennadeildar Landspitala Hringbraut aflad sér sér-
pekkingar og hafid melingar 1 takmorkudum meli 4
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hnakkapykkt fésturs og ndd par gédum drangri.
Pessa pjonustu ber ad proa frekar en jafnhlida parf
a0 vera hagt ad bj6da konum lifefnarannséknir {
forburdarskimun. Lifefnaskimun og émskimun fyrir
litningafrabrigdum bzta hvor adra upp sem skim-
prof. Besti kostur er ad peim sé beitt saman ef kona
oskar eftir likindamati 4 litningafrabrigdi. Einn
meginkostur lifefnapréfa til likindamats 4 litninga-
frabrigdum er ad haegt er ad senda syni til rannséknar
hvadan sem er af landinu. Pau henta pvi sérstaklega
vel fyrir pungadar konur sem buia 4 landsbyggdinni
og eiga ekki tok 4 ad ferdast til odmskoOunar.
Greinarhofundar hafa undanfarid tekid patt {
undirbuningsstarfi vardandi lifefnarannsdknir til for-
burdarskimunar 4 fslandi. Pessi vinna hefur verid
tengslum vid starfshop 4 vegum landleknis um
forburdarskimun fyrir litningagéllum. Hér er gerd
stuttlega grein fyrir hvernig vid sjdum lifefnarann-
s6knum best beitt { pvi samhengi.

Heppilegast er ad lifefnaskimun sé gerd i
medgonguvikum 11-13. Mlt veri MS-fritt f-hCG og
MS-PAPP-A og likindamat med tilliti til litning-
afrébrigdis fosturs reiknad, byggt 4 pessum mealing-
um, aldri médur og medgongulengd. Lifefnaskimun
er flokin og vandasom og krefst sérhaefos starfsfolks
og hefur meinefnafredideild Rannséknastofnunar
Landspitalans unnid ad undirbtiningi ad starfsemi 4
bessu svidi. Gera ma ra0 fyrir a0 { flestum tilvikum
fari konan jafnframt i dmskodun til melingar &
hnakkapykkt f6sturs. I peim tilvikum veri gefid upp
likindamat reiknad at frd nidurstodum dr sampettu
profi byggt a4 hnakkapykkt og lifefnamealingum. Ef
kona kemur { fyrstu madraskodun eftir 14 vikna
medgongu vari hegt ad bjoda henni lifefnaskimun
med MS-friu B-hCG og MS-AFP i vikum 14-16. I
sjaldgeefum undantekningartilvikum, kami kona
seinna til skodunar, vari hagt ad bjéda henni
lifefnaskimun allt ad viku 18. Par ed pessar rann-
sOknir 4 60rum medgoéngupridjungi veru sjaldgaefar
pa veari edlilegast ad senda par 4 erlenda
rannsoknastofu, en slikt fyrirkomulag veri hagt ad
endurskoda eftir pvi sem efni og dstedur veru til.

bakkir

Hofundar pakka professor Nicholas Wald, Karen
Wald og Simon Rish hja Logical Medical Systems
fyrir fjolpaetta, vandada og Odeigingjarna faglega
adstod. Karen Wald fyrir upplysingar vardandi
forburdarskimun og likindamat og Simon Rish fyrir
veitta adstod vid utreikninga 4 skimhafni proéfa fyrir
islenskt fedingapydi. Nicholas Wald er sérstaklega
pokkud heimild til birtingar tveggja mynda og
personulegar skriflegar upplysingar um aldurstengda
skimhafni sampetta profsins.

Kevin Spencer 4 meinefnafredideild Harold
Wood Hospital er sérstaklega pakkad fyrir ad miola
okkur af pekkingu sinni og reynslu af alid og
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eljusemi og fyrir marghdttada og vandada faglega
a0stod sem hefur komid ad miklu gagni. Somuleidis
er honum pakkad fyrir ad heita okkur studnings-
pjonustu vid lifefnaskimun ef til kemur.

Andy Ellis umsjénarmanni med ytra gadamati
forburdarskimunar hd UK EQAS er somuleidis
pokkud upporvandi, vondud leidsogn og gedatengd
gbgn sem nyttust vel.

Regine de Almeida svadisstjora { alpjodlegri solu
hja Brahms Diagnostics er pakkad fyrir faglegar og
gb60ar upplysingar vardandi Kryptor TRACE™
kerfid.

Hagstofa Islands veitti g6da adstod vid &flun
gagna um fslenskt fdingapydi og er pakkad.
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