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Agrip

Hér er sagt fra skimun med tilliti til litningagalla
fosturs, med maelingu 4 lifefnavisum 1 bl6di médur og
ommelingu 4 hnakkapykkt fosturs. Adaldherslan er
160 4 adferd par sem melt er fritt 3-hCG (B-human
chorionic gonadotropin) og PAPP-A (pregnancy
associated plasma protein A) & fyrsta pridjungi
medgongu. Samtimis er sterd fosturs og
hnakkapykkt mzld med 6mskodun. A grundvelli
pessara lifefnamelinga, 6mmelinga og aldurs médur
er reiknad likindamat me0 tilliti til pristedu 13, 18 og
21 hja fostri. Kostir vid pessa adferd eru ad
nidurstada Gr skimun fast samdagurs, tioni
jdkveedrar skimunar er { ldgmarki (6-7%) en grein-
ingarhlutfall litningagalla hatt (95%). Ef skimun er
jakvaed ma taka fylgjusyni og faest svar eftir tvo daga.
Pannig fest fosturgreining 4 fyrsta pridjungi
medgongu { stad annars, eins og ni er 4 Islandi.
Einnig hefur verid lyst adferd sem felur 1 sér enn
leegri tidni jakveedrar skimunar (1%), med dmoéta
greiningarhlutfalli litningagalla, en st adferd felur {

sér fjorar heimsoknir, fyrst vegna blédprufu, sidan
o6mskodun, annarrar blédprufu og loks heimsdkn til
talkunar 4 nidurstodum. Sampett likindamat er
sidan gefid Ut nokkrum dogum eftir seinni
blédprufuna. Ferlio allt tekur fimm til sex vikur, sem
getur veri0 kvidavaldandi fyrir verdandi foreldra. Ef
feera 4 fosturgreiningu 4 Islandi fra 60rum pridjungi
medgongu til fyrsta pridjungs og til allra sem pess
6ska, purfa konur ad koma fyrr { madravernd en nd
er og fagfolk { heislugaeslu parf ad kynna sér pessa
nyjung til ad geta veitt skjolstedingum sinum sem
bestar upplysingar.

Inngangur

Skimun til greiningar 4 litningagdllum fésturs med
melingum 4 lifefnavisum { bl6di médur hofst fyrir um
pad bil 20 arum, pegar Merkatz uppgotvadi fyrir
tilviljun ad pristedu 21 pungunum fylgir lagt alfa-
fetéproétin (AFP) (1). P4 hafdi skimun med melingu
4 alfa-fetoprétini 1 bl6di médur verid { gangi um
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Screening for fetal aneuploidy during the first trimester
using fetal nuchal translucency measurement and maternal
serum free B-hCG (B-human chorionic gonadotropin) and
PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A) is
commonly practised. An approach with a one stop clinic
for assessment of risk for fetal anomalies, where pre-test
counseling, blood test, ultrasound and post-test
counseling is offered in one hour visit is described. Based
on maternal age, biochemistry and fetal nuchal
translucency measurement an estimated risk for fetal
trisomies 13,18 and 21 is calculated. The main benefit of
this approach in screening for fetal aneuploidy is the short
turnaround time, with immediate results and a low screen
positive rate. This approach leads to diagnosis of the
majority (95%) of fetal aneuploidy cases. If screening is
positive a diagnostic test is available with chorionic villous

sampling or amniocentesis. In Iceland, fetal karyotyping is
offered to women 35 years and older and performed
during the second trimester, but by using this approach
prenatal diagnosis can be moved to the first trimester and
also offered to women of all ages. A screening approach
with a series of steps from 10-15 weeks, including
maternal blood test at 10 and again at 15 weeks, as well
as an ultrasound and nuchal translucency measurement at
11-13 weeks, with integrated results at 15+ weeks has
been proposed. This method offers even lower screen
positive rate (1%) while detection rates of fetal
aneuploides are high (>90%) but it requires four visits
instead of one and the prolonged approach is likely to
cause excess anxiety for the parents to be. If all women
are to be offered prenatal sreening in the first trimester the
structure of prenatal care in Iceland needs some
modifications including scheduling the first prenatal visit at
8-10 weeks and teaching healthcare providers counseling
regarding prenatal testing.
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nokkurt skeio, til ad greina midtaugakerfisgalla hja
féstrum, en alfa-fetoprétin er pad hakkad. Sidar
battust vid adrir lifefnavisar eins og tengt
(unconjugated) estriol (uE3) og B-hCG (B-human
chorionic gonadotropin) (2). Pannig vard til
svokallad pripréf sem byggir & mealingu bessara
priggja lifefnavisa i moourbl6di sem dsamt aldri
médur ma nota vid 15-22 vikna medgongu til ad
reikna likindamat fyrir litningapristedur 13, 18 og 21
(3). Me0 pessari adferd ma fa visbendingu um allt ad
tvo pridju pristedu 21 pungana, midad vid 5%
jakveda skimun (3). Adalgalli pessarar adferdar er
hve seint & medgongu nidurstada liggur fyrir. Ef
jakvaed skimun fast Ur priprofi vio 16-17 vikur, er
gerd legvatnsdstunga til endanlegrar greiningar og
nidurstada faest tveimur til premur vikum sidar. P4 er
medgangan teplega hdlfnud og modirin farin ad
finna meira til pungunarinnar medal annars
fosturhreyfingar. Ef litningagerd fosturs er 6edlileg
og verdandi foreldrar o6ska eftir ad enda
medgonguna, pa er pad erfid reynsla fyrir pau, baoi
likamlega og andlega. Nyverid hafa komid fram
lifefnavisar sem nota ma 4 fyrsta pridjungi medgongu
til ad reikna likindamat med tilliti til litningagalla
fosturs (4,5). A0 feera fésturgreininguna fram um sex
til 4tta vikur veeri pvi mikilvegt. Ef nidurstadan er ad
binda skuli endi 4 medgonguna pa er adferdin
einfaldari og ekki eins erfid fyrir modurina. Hér
verdur sagt fra sampattu likindamati med tilliti til
litningagalla fdsturs sem byggist & Odmskodun og
lifefnavisum.

Afturskyggn athugun

Spencer og félagar birtu arid 1999 afturskyggna
rannsékn par sem omskodun og hnakkapykktar-
meling vid 10-14 vikur var notud samhlida lifefna-
visum til a0 reikna likindamat me0 tilliti til pristedu
fosturs (6). Notud var adfer0 vio lifefnamelingar sem
gerir kleift ad f4 nidurstodur 4 adeins 30 mindtum fra
blodtoku (7). Peir bentu pvi & pann moguleika ad
blédprufa og Omskodun getu farid fram i einni
heimsékn og verdandi foreldrar pannig fengid
nidurstodu og radgjof strax. Ef likindamat gefur til
kynna auknar likur 4 pristedu fésturs er gerd
legvatnsastunga eda fylgjusyni fengio til endanlegrar
greiningar 4 litningagerd fosturs. Lifefnafradilegu
visarnir eru fritt 3-hCG og PAPP-A, en peir dsamt
hnakkapykktarmelingunni eru hver um sig 6hadur
visir um pristaedur hja fostri. Saman geta pessir prir
visar, dsamt aldri médur, leitt til greiningar 4 allt ad
90% bpristedu 21 tilfella midad vid 6% jakvada
skimun. Haegt er ad lekka jadkvadu svorin nidur 1 1%
en pa lekkar jafnframt greining pristedu 21 tilfella
nidur { 70%. Parna var sett fram adfero til skimunar
fyrir pristedu 21 sem gaf von um gédan drangur, en
hafdi ekki verid préfud & framskyggnan hétt.
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Framskyggn athugun

Ari sidar birtu Spencer og félagar nidurstédur tr
framskyggnri rannsékn, par sem bodid var upp 4
skimun fyrir pristedum hja fostri { einu skrefi med
lifefnavisum (fritt 3-hCG og PAPP-A) og hnakka-
pykktarmzlingu (8). A einu 4ri var 4190 konum, sem
komu { ma@dravernd, bodin skimun vid 10 vikur og
prja daga til 13 vikna og sex daga medgongu og 4088
(97,6%) paou skimunina. Medal 6,5% kvennanna
var medgangan skemur 4 veg komin en par hofou
talid og fengu pear nyjan tima sidar. Hjd 6,1 % kvenna
var medgangan lengra 4 veg komin en par hofou
talid og fengu par tima { hefdbundinni skimun &
00rum pridjungi medgongu med AFP og B-hCG,
(skimun fyrir midtaugakerfisgollum og pristedu 21
eins og tidkast i Bretlandi). Heims6knin tok eina
klukkustund og folst { radgjof vegna rann-
soknarinnar, blédprufu og dmskodun og tulkun &
nidurstodum med rddgjafa { lok heimsdknar.
Medalaldur kvennanna var 29 4r og 12,7% voru eldri
en 35 dra. Likindamat var heerra en 1:300 (screen
positive) medal 6,7% (253/3762) kvennanna; par af
voru 5,5% fyrir pristedu 21 og 1,2% fyrir pristedu 13
eda 18. Eftir rddgjof vardandi legvatnsastungu eda
fylgjusyni til endanlegrar greiningar 4 litningagerd
fosturs dkvddu 82% kvennanna ad fara i slika
rannsokn, langflestar { fylgjusyni. Nitjan tilfelli
fundust af mislitnun (aneuploidy) fésturs. Sampatt
likindamat byggt 4 aldri médur, hnakkapykkt fésturs
og friu B-hCG og PAPP-A 1 bl6di mé6dur leiddi til
greiningar 4 86% (6/7) pristedu 21 tilfellum, 100%
(919) af pristeedu 13 og 18 tilfellum og 95% (18/19) af
Ollum tilfellum med mislitnun. Ellefu fylgjusyni voru
gerO til ad greina hvert tilfelli af mislitnun. Hja peim
253 konum sem voru med jakvaeda skimun déu prju
fostur i modurkvioi 4 18.-22. viku, fimm voru med
nyrnagalla, eitt voOvaryrnun  (myotonic
dystrophy) og 10 voru med hjartagalla.

Hér var stadfest med framskyggnri rannsékn ad
skimun fyrir litningagdllum 4 fyrsta pridjungi
medgongu stenst fyllilega per vantingar sem
afturskyggna rannséknin gaf til kynna (6). Til ad
skimun 4 fyrsta pridjungi medgdngu sé betri en
skimun 4 6drum pridjungi, parf hin ad vera narri
10% betri til ad vega 4 moti fjolda fosturldta sem
verda fra nattirunnar hendi (9). Skimun 4 60rum
pridjungi medgongu med lifefnavisum leidir til
greiningar 4 ad medaltali 65% litningapristeedna (10),
en ofangreind adferd Spencers og félaga leidir til
greiningar 4 95% litningapristedna. Ekki leikur pvi
vafi 4 yfirburOum skimunar 4 fyrsta pidjungi
medgongu.

med

Adrar leidir vio skimun fyrir
litningagollum fosturs

Wald og félagar (11) hafa sett fram tillogu ad sam-
pattri skimun meo lifefnavisum 4 fyrsta og 60rum



pridjungi medgongu, dsamt dmskodun og hnakka-
pykktarmelingu. Lifefnavisarnir eru PAPP-A 4
fyrsta pridjungi medgongu og AFP, uE3, 3-hCG og
inhibin-A 4 60rum pridjungi medgdngu. Jakvad
skimun var midud vid 1:120 eda harra og pannig
leiddi skimunin til greiningar 85% bristedu 21
bungana med adeins 0,9% tidni jdkvadrar skimunar.
Vid petta dregur verulega tUr inngripum, pad er
legvatnsastungum og fylgjuvefssynum. Pa fekkar
peim sem purfa ad upplifa pann kvida sem fylgir
jakvedri skimun. Hnakkapykktarmeling hefur
einnig verid notud dsamt aldri moédur og B-kjarna {
pvagi, (nidurbrotsefni 8-hCG) vid 16 vikur og var
nemi fyrir pristedu 21 85,7% en jakved svor 4,9%
(12).

Umrada

A TIslandi eru um pad bil 4200 fxdingar 4 ari eda
4dmota margar og fjoldi profadra 1 hinni framskyggnu
rannsékn Spencers (8). Aldursdreifingin er einnig
samberileg vid islenskar madur. Islenskar konur
koma b6 yfirleitt ekki { medraskodun fyrr en eftir 12
vikur, 6likt pvi sem tidkast { Bretlandi. Margar konur
fara samt fyrr til leknis til a0 fa stadfestingu &
pungun, en pa gefst taekiferi til fredslu til verdandi

z

foreldra. Ef bjéda 4 skimun fyrir litningag6llum &

s

fyrsta pridjungi medgongu parf ad boda konur i
fyrstu madraskodun fyrr en ni er, eda vid 8-10 vikur.
Einnig purfa ljésmadur og leknar { heilsugaslu ad fa
upplysingar um hvad er { bodi, svo pau séu { stakk
bin a0 veita skjdlstedingum sinum radgjof. Ljost er,
a0 ekki hafa allir verdandi foreldrar dhuga 4 skimun
fyrir litningag6llum og mikilvaegt er ad hlusta & 6skir
hvers og eins. Skimunin getur lika leitt { [jés 6nnur
vandamal en litningagalla svo sem hjartagalla. Vit-
neskja um slikt getur verid mikilveg svo rétt
viobrogd séu viohofo vid fedingu og 4 nyburaskeidi,
til deemis ef porf er 4 skurdadgerd strax eftir fedingu.
Pad er lykilatridi ad hlutlaus raogjof sé veitt og ad
verdandi foreldrar fdi greinargédar upplysingar sem
settar eru fram 4 skyran hétt, pannig ad pau geti tekid
sjalfsteeda dkvordun vardandi pungunina.
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