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Fésturgreining og medgéngusjukddémar er
hratt vaxandi undirsérgrein feedingaleskninga
sem lytur ad heilsu médur og fosturs.

Inngangur

Steersta 0sk verdandi foreldra er ad barn peirra verdi heilbrigt og
eru peir tilbunir til ad leggja sitt af morkum til ad studla ad heil-
brigdi 6feedda barnsins. Pad er p6 stadreynd ad um pad bil 2-3%
nyfeeddra barna eru med medfeedda missmid.! Orsakirnar geta
verid margvislegar, margslungnir erfda- og umhverfispeettir og
ymis lyf en ad storum hluta eru orsakirnar dpekktar. Hlutverk
leekna og annars heilbrigdisstarfsfolks er ad veita leidbeiningar og
rad vardandi pekkta fyrirbyggjandi peetti og hvad ber ad fordast.
En pegar vandamal greinast er pad hlutverk FM-leekna ad bregdast
vid peim 4 medgdngu og nyburalaekna 4 nyburaskeidi. Sérgreinin
fésturgreining og medgongusjukdomar var fyrst vidurkennd hér a
landi 4rid 2015 sem undirsérgrein vid feedinga- og kvensjukdéma-
leekningar pegar breyting var gerd a reglugerd um sérfraedileyfi.?

Orar framfarir i myndgreiningu, einkum 6m- og segulém-
skodunum asamt framférum i sameindagreiningum (molecular
diagnostics), auk moguleika & medferd og adgerdum 4 fostri i méo-
urkvidi gera FM ad einum helsta vaxtarbroddi heilbrigdispjonustu
a medgoéngu. Margar sérgreinar leeknisfreedinnar purfa ad koma
ad malum vid greiningu og medferd fostursins sem sjuklings,
svo sem nyburaleeknar, barnahjartaleeknar, erfdaleeknar, rontgen-
leeknar og barnaskurdlaeknar svo deemi séu tekin. Vida erlendis
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Leeknisfraedi fosturs er undirsérgrein faedinga- og kvensjukddémalaekn-
inga og lytur ad rannséknum 4 préun, vexti og sjukdémum féstra. Pad
ma telja edlilegt ad hafa eina sérgrein fyrir pa érjifanlegu heild sem
modir og fostur mynda og er islenska undirsérgreinin i samraemi vid
pad og ber heitid fosturgreining og medgongusjukdémar (FM). Stor-
stigar framfarir hafa att sér stad i FM hvad vardar myndgreiningu féstra
med dmskodun og seguldmun. Einnig a svidi erfda- og sameinda-
leeknisfraedi vid sjukdémsgreiningar med kjarnsyrutaekni auk pess
sem adgerdir 4 fostrum eru ni moégulegar i vissum tilfellum. i vinnu

vi® fosturgreiningar er samstarf vid fjdlmarga adra sérfraedinga mikil-
veegt, til deemis nyburalaekna, barnalzekna i ymsum undirsérgreinum,
barnaskurdleekna, erfdaleekna og leekna sem vinna & svidi myndgrein-
ingar. | staerri samfélogum starfa FM-laeknar gjarnan sem radgefandi
fyrir faedingaleekna og adra sérgreinalzekna auk pess ad vinna vid
fésturskimanir, greiningar og medferd. Hér & landi er sérhaefing styttra
a veg komin. Hér eru tekin deemi um verkefni FM-lzekna og lyst hvernig
teekniframfarir hafa breytt fésturskimun fyrir litningafravikum, eftirliti
og medferd vid rhesus-varnir auk adgerda a fosturskeidi. Pa er sagt fra
samstarfi norraenna FM-lzekna.

innifelur sérgreinin einnig sjukdéma hja pungudum konum og
kallast & ensku Maternal-Fetal Medicine.

Adur fyrr var konum med alvarlega undirliggjandi sjukdéma
gjarnan radlagt ad eignast ekki born. Peer seettu sig oft vid pann tr-
skurd en nu eru breytt viohorf og konur seetta sig sidur vid ad veik-
indi peirra setji peim takmork hvad vardar barneignir. Sjakdémur
modur getur pytt aevilanga lyfjagjof sem ef til vill samrymist ekki
medgongu vegna fosturskemmandi ahrifa og er alitamal hvern-
ig eigi a0 leysa pad. Ztti verdandi mo6dirin ad sleppa lyfjatoku a
kostnad verra heilsufars til lengri tima eda taka lyfid og fylgjast
med pvi hvort pad hafi ahrif & fostrid? Stundum eru ahrif sjuk-
déms modur 4 framgang medgongunnar pekkt, baedi hvad vardar
fosturproska og likur a fyrirburafeedingu eda 6nnur vandamal en
imorgum tilfellum eru pessi ahrif éviss eda alls ekki pekkt. Einnig
parf ad huga ad ahrifum medgéngunnar a sjukdém modur. Sem
deemi ma nefna undirliggjandi hjartasjukdom par sem hin mikla
aukning a blédmagni sem fylgir medgoéngu veldur auknu alagi a
hjarta médur og getur til deemis leitt til hjartabilunar. Sé verdandi
modir med alvarlegan undirliggjandi sjukdom sem skerdir lifslikur
hennar, parf ad reeda moguleg ahrif hans 4 medgdnguna og einnig
ahrif medgongunnar 4 undirliggjandi sjikdom. Loks parf ad meta
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Mynd 1. Alrif undirliggjandi sjiikddms médur d medgongu.

Hefur sjukdomur modur ahrif & fosturvoxt og proska, tidni
medfaeddra missmida eda hvort faeding verdur fyrir fulla
medgbngu?

Dzemi: insulinhad sykursyki modur.

Ef sykurstjornun er sleem a fyrsta pridjungi medgéngu aukast
likur & fosturlati og medfaeddri missmid fosturs. Einnig eru meiri
likur & fyrirburafeedingu, ad barnid verdi of stort og ad legvatn
verdi of mikid. Fylgikvillar vid feedingu eru algengari, til deemis
axlarklemma og afleidingar hennar. Loks eru auknar likur &
feedingarinngripum vegna ofvaxtar fésturs og skada tengdum pvi.
Vandamal nyburans geta verid margvisleg og eru vel pekkt en
hastig pess er sykursykiheilkenni (diabetic fetopathy).

hvort medganga sé skynsamleg vegna adsteedna. Pad getur ver-
i0 alger frabending fyrir medgongu ef heilsa médurinnar versnar
eda ef lif hennar er { heettu vegna medgéngunnar. Sem deemi ma
nefna konu med Marfans-heilkenni med vikkun & dsaedarrét og
heettu a ésedarflysjun sem getur leitt til dauda.’

Mezedradaudi er i dag fjarleeg hugsun enda er tidnin nt adeins
brot af pvi sem adur var, eda um 4-5/100.000 feedingar.*® Til sam-
anburdar var tidni madradauda 4 fslandi vid upphaf 20. aldar um
400/100.000 feedingar.® Pad jafngildir pvi ad um 16 konur létust ar-
lega 1 tengslum vid medgongu eda faedingu en i dag deyr ad med-
altali ein kona 4 10 ara fresti vegna pess.

Setji medgangan heilsu médur i heettu hefur pad um leid ahrif a
heilsu fésturs par sem voxtur pess og heilsa er had heilsu modur-
innar. Mikilveegt er ad missa aldrei sjénar a pvi ad heilsa modur-
innar er 1 forgrunni, ad tryggja parf heilsu hennar 4dur en hugad
er ad heilsu fdsturs.

1. SKIMANIR A MEDGONGU

Skimun fyrir sykingum. Grunnhugsunin er ad skima fyrir syk-
ingum par sem medferd beetir horfur, annadhvort modur eda
barns, eda beggja. [ leidbeiningum fra Embeetti landleeknis er meelt
med ad skimad sé fyrir einkennalausri syklamigu, lifrarbolgu B,
HIV, raudum hundum og sarasoétt og ef slikar sykingar eru til stad-
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Mynd 2. Ahrif medgongu d undirliggjandi sjiikdém médur. Myndir/Getty Images.

Getur medganga valdid versnun & sjukdomsastandi moédur? Eru
ahrif medgéngu timabundin medan & medgdéngu stendur eda til
frambudar?

Daemi: medfaeddur hjartagalli médur.

A medgdngu minnkar métstada i Gtlimasedum sem laekkar
blodprysting. Blédmagn eykst um 30-50% og til ad maeta pvi
verdur aukning & Gtfalli hjartans og hjartslattartioni méour eykst.
Pad fer eftir undirliggjandi vanda hvort hjarta médurinnar getur
svarad pessu alagi. Ef til deemis er um ad raeda prengingu i
miturloku getur alag vegna medgongu leitt til hjartabilunar og/eda
hjartslattartruflana.

ar ma setja inn medferd sem beetir hag médur og fosturs.” Long
hefd er fyrir pvi ad skima fyrir métefnum raudra hunda hér 4 landi
og pekkt er ad veiran er fédsturskemmandi, en bolusetning hofst
ario 1977 fyrir konur 4 barneignaaldri og 1989 fyrir alla.® Meelt
er med skimun samkveemt ahaettupattum fyrir lifrarbdlgu C likt
og vidar’ en sums stadar er meelt med skimun fyrir alla.!® Ekki
er meelt med almennri skimun fyrir klamydiu en hins vegar er
meelt med ad skima ef dheaettupeettir eda einkenni eru til stadar.’
Skimun fyrir cytomegalo-veiru og bogfrymilsykingum pykja ekki
skila &vinningi fyrir médur eda barn.” Skimun fyrir streptékokk-
um af hjupgerd B (GBS) hefur lengi verid til umreedu hér 4 landi
og verid umdeild. T Bretlandi leggjast samtok feedingalaekna gegn
slikri skimun' en samtdk bandariskra feedingaleekna mela med
skimun allra vid 35.-37. viku og sidan medferd i faedingu hja peim
konum sem fé jadkveeda reektun.” Leidbeiningar landleeknis meela
ekki med almennri skimun fyrir GBS 4 medgongu en verklagsregl-
ur Landspitala fela i sér medhdndlun vid GBS ef reektun fra médur
hefur verid jakvaed 4 medgongunni { pvagi eda fra leggongum, ef
um fyrirburafedingu er ad reeda og ef modir feer hita i feedingu.®
Skimun fyrir medfaeddri missmid og litningafravikum.
Grunnhugsunin er ad skima fyrir litningafravikum og medfeeddri
missmid fostra og veita verdandi foreldrum rddgjof par ad latandi.
Stundum er heegt a0 setja inn medferd a fosturskeidi til ad beeta
horfur, 1 60rum tilfellum ad undirbuaa feedingu og veita medferd a



nyburaskeidi. Ef vandinn samrymist ekki lifi eda er metinn alvar-

legur er framhald medgdngu val verdandi foreldra.

Ollum stendur til boda mat & likum 4 litningafravikum og
medfeeddri missmid vid 11.-14. og 20 vikna medgéngu. Markviss
omskodun vid 11.-14. vikna med maelingu a4 hnakkapykkt og mati
a byggingu fdsturs fer fram 4 Akureyri og 1 Reykjavik en meeling
lifefnavisa (fritt 3-hCG og PAPP-A) er adeins gerd & rannsoknar-
stofu Landspitala. Ef m6dirin byr langt frd pessum stodum er gerd
snemmomskodun i heimabyggo til ad stadfesta pungun 1 legi og
akvarda medgongulengd. Sidan koma peer konur/pdr sem pess
oska i sampeett likindamat med dmskodun og blédprufu, annad-
hvort & Akureyri eda 1 Reykjavik. Ef médirin byr 4 landsbyggdinni
taka sjukratryggingar patt i ferdakostnadi i samraemi vio reglugerd
um greidslu ferdakostnadar sjukratryggora nr. 871/2004. Markviss
omskodun vid 20 vikur er i bodi 4 Landspitala, Akranesi, Isafirdi,
Saudarkroki, Akureyri, Neskaupstad, Selfossi og Keflavik.

Litningafravik og sampatt likindamat vid 11-14 vikur. Skim-
ad er fyrir litningapristeedum 13, 18 og 21 med sampeettu likinda-
mati (SPL) samkveemt likani fra Fetal Medicine Foundation.™
Skimunin er samkveemt tilmaelum Embeettis landleeknis.”® Lik-
indamatio byggir a aldri modur og ségu, asamt medgongulengd,
meelingu & hnakkapykkt fésturs og lifefnavisunum friu -hCG og
PAPP-A 1 bl66i médur. Skimjakveed mork eru sett vid 2 1:100 fyrir
pristeedu 21 og = 1:50 fyrir pristeedur 13 og 18. Neemi profsins til
ad greina pristeedurnar prjar er um 90%." Sé skimun jakveed er
veitt radgjof fra ljosmodur, leekni eda erfdaradgjafa og par upp-
lyst um moguleika & greiningarprofi. Arid 2016 komu 3296 konur
SPL, 3041 a Landspitala og 255 & sjukrahtisio 4 Akureyri. Af peim
fengu 98,5% pa nidurstodu ad likur a litningapristedum 13, 18 og
21 veeru ekki auknar (skimneikveed nidurstada) og er rannsokn
pa lokid. Hins vegar voru likur 4 pristeedum auknar (skimjakvaed
nidurstada) hja 1,5%. Af peim voldu 84% ad fara i greiningarprof.”
Greining fer fram med legastungu, oftast med synatoku fra fylgju-
vef (chorionic villous sampling) en stoku sinnum med synatoku fra
legvatni. Gerd er litningarannsokn (karyotyping) a fylgjuvefssyn-
inu en ef litningagerd fdsturs er edlileg og medfeedd missmid er
til stadar er einnig gerd orflogugreining (chromosomal microarray).
Petta ar (2016) greindust 16 féstur med litningafravik og 1 14 tilfell-
um var gert medgongurof, tvisvar varo sjalfkrafa fosturlat og eitt
lifandi barn feeddist med pristaeedu 21.”” SPL getur einnig leitt til
greiningar a einsteedu X og prilitnun (triploidy).

Medfaedd missmid vid 11-14 vikur. Med émskodun er med-
gongulengd metin, fjoldi fostra asamt belgja- og fylgjuskipan

Fosturskimun vid 11-14 vikur

Framkvaemd er markviss 6mskodun par sem medgdéngulengd er
metin asamt fidlda fostra. Belgja- og fylgjuskipan (@mnionicity and
chorionicity) fleirbura er akvoréud. Kannad er hvort um medfeedda
missmid er ad reeda sem haegt er ad greina & pessum tima.

baer konur/por sem pess 6ska fa reiknad sampeett likindamat
vardandi likur 4 litningapristeedunum 13, 18 og 21. Greitt er fyrir
pessa skodun, hvort sem um er ad raeeda dmskodun eingéngu
eda sampeett likindamat. Skodunin kostar 13,217 kr. &n SPL og
15.917 kr. med SPL (verd sept. 2019).

peirra og bygging fosturs metin med skipuldgdum heetti. Pessi
skodun leidir til pess ad arlega greinast um 10-15 alvarleg tilfelli
af medfeeddri missmid, oftast i midtaugakerfi, ttlimum, kviovegg
og nyrum.” Almenn skimun vid 11-14 vikur héfst arid 2003. Mis-
smid sem greinist vid 11-14 vikur er oftar alvarlegri en missmid
sem greinist vid 20 vikur og leidir oftar til medgongurofs en mis-
smid sem greinist vid 20 vikur. Arid 2015 greindust 10 fostur med
missmid og lauk helmingi peirra pungana med medgongurofi en i
tveimur tilfellum vard fésturlat.”” Um var ad reeda alvarleg vanda-
mal, oftast i midtaugakerfi, stodkerfi eda pvagferum.

Adrar adferdir til ad skima fyrir litningafravikum. Vida er-
lendis hafa verid préadar mismunandi utgafur af fésturskimun a
fyrsta og 60rum pridjungi medgdngu, oftast med dmskodun og
melingu 4 hnakkapykkt en sidan beett vid ymsum lifefnavisum, &
fyrsta og sidan aftur a 60rum pridjungi medgdngu.’* Med pessum
heetti eykst neemi profsins en med tilkomu foésturskimunar an inn-
grips (non-invasive prenatal testing; NIPT) eru SPL og adrar skimanir
med lifefnavisum a hr6du undanhaldi.”

Skimun fyrir litningafravikum med NIPT (non-invasive
prenatal testing) er vida 1 bodi til ad skima fyrir algengustu litninga-
pristeedum féstra. American College of Genetics and Genomics
(ACMG ) meelir med ad allar konur fai upplysingar um ad NIPT
sé naemasta skimprofid fyrir peim litningapristeedum sem hefd er
ad skima fyrir.?® Ef pyngd médur er <90 kg er heegt ad skima fyrir
algengustu pristeedunum (13, 18 og 21) fra 10 vikna medgoéngu med
NIPT. Rannséknin hefur sums stadar komid 1 stad fésturskimun-
ar med SPL en kemur b6 ekki 1 stadinn fyrir 6mskodun par sem
bygging fosturs er skodud. Rannsoknin hefur baedi verid skodud
fyrir hopa kvenna med aukna dheettu og i almennu pydi og hef-
ur endurtekid verid synt fram 4 neemi yfir 99% til ad greina pri-
steedu 21, um 98% fyrir pristeedu 18 og 96% fyrir pristeedu 13.19%
Blédprufa er tekin frd médur og erfdaefni fra fylgju einangrad ar
blédvokva mdédur sem heegt er ad nota til ad greina hvort fostrid
hefur einhverja af litningapristeedunum 13, 18 eda 21. Einnig er
heegt ad skima fyrir fravikum i fjolda kynlitninga, til deemis ein-
steedu a X litningi sem tengist Turner-heilkenni.?

Hlutfall erfdaefnis fra fostri. Til pess ad heegt sé ad fa nidur-
stodu ur NIPT-profi parf ad vera negjanlegt magn af erfdaefni fra
fostri til stadar i blédsyninu (fetal fraction). Litid magn af erfoaefni
fosturs getur leitt til falsk-neikvaedra nidurstadna en magnio parf
ad vera ad lagmarki 4% til ad haegt sé ad fa nidurstodu.” Erfdaefni
1 bl6di médur kemur baedi fra médur og féstur-fylgju einingunni.
b6 féstur og fylgja séu af sama uppruna er engu ad sidur vel pekkt
ad tiglun getur komid fyrir 1 fylgju sem ekki er til stadar hja fostri
og pad valdid misreemi 1 NIPT-svari. Erfoaefni fra fdstri/fylgju
ma greina 1 bl6di médur fra 5 vikum og er pad allajafna til stadar
1 neegjanlegu magni vid 10 vikur til ad heegt sé ad framkvema
NIPT. Ef préfid gefur ekki nidurstodu vegna pess ad fetal fraction er
of 1ag er meelt med ad taka nytt syni frd médur svo fremi ad pyngd
hennar sé <90 kg, annars er melt med legvatnssyni til greiningar
par sem endurtekid blodsyni er ekki liklegt til ad gefa nidurstoou.
Vid mikla offitu parf ad ihuga adrar leidir vid fésturskimun.

Karolinska sjukrahusid i Stokkhdélmi bydur NIPT-pjonustu og
hefur bodid fslendingum ad senda syni pangad fyrir tilstilli Livio
Reykjavik en pa ber sjuklingurinn sjalfur kostnadinn. 54 kostn-
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NIPT

Skimar fyrir fravikum i litningagerd.

P6 NIPT sé edlilegt er engu ad sidur maelt med 6mskodun vid
11-14 og 20 vikur til ad skoda byggingu fosturs, oftast pristeedum
13, 18 og 21 asamt fravikum kynlitninga.

Med NIPT er algengast ad skima fyrir litningapristaedum 13, 18 og
21 og fidlda kynlitninga.

Tafla I. Hugmynd ad skipulagi fosturskimunar.

Rannsokn Stadsetning

Omskodun getur farid fram alls
stadar par sem émun er i bodi; &
sjukrahlGsum, heilsugaeslu og hja
sjalfsteett starfandi fagadilum.

Omskodun vid 8-10 vikur. Pungun
stadfest, fjoldi féstra og lifvaenleiki
metinn. Medgéngulengd akvoréud.

Bl6Sprufu ma taka hvar sem er a
landinu og senda & rannséknarstofu
i erfda- og sameindalaeknisfreedi,
Landspitala.

Blodprufa vid =10 vikur; fosturskimun
med NIPT. Skimun fyrir pristeedum
13,18 og 21 og fravikum kynlitninga.

adur er fimmfaldur midad vid kostnad vid SPL i dag, eda 79.500
krénur 4 méti 15917 krénum. { voldum tilfellum eru syni send fra
Landspitala i NIPT-greiningu til Bandarikjanna.

Vid innleidingu NIPT er skilyrdi ad notendur pjénustunnar
hafi adgang a0 videigandi radgjof. Freeda parf verdandi foreldra
adur en profid er gert, um edli pess og inntak, og afla upplysts
sampykkis, annadhvort munnlega eda skriflega. Einnig ad bjoda
radgjof eftir skimun, med talkun og tutskyringu 4 nidurstodum
med videigandi freedslu og eftirfylgd.

NIPT & Islandi? Raett hefur verid hvort innleida eigi fosturskim-
un med NIPT hér 4 landi en akvordun hefur ekki verid tekin. Om-
skoda parf 40ur en NIPT er gert til ad stadfesta lifveenleika fosturs,
meta fjolda fostra og akvarda medgongulengd. Eftir 10 vikna med-
gongu er tekin blodprufa fra médur og skimad fyrir litningapri-
stedum 13, 18 og 21 og fjoldi kynlitninga metinn. Pegar NIPT-
nidurstada liggur fyrir er meelt med dmskodun til ad skima fyrir
medfeeddri missmid, vid 11-14 vikur og vid 20 vikna medgongu.
Pad grunnskipulag sem nu er vid lydi med émskodunum vid 11-14
og 20 vikur getur pvi stadid obreytt en vid 10 vikur beetist NIPT
vid.

Ef ofangreint skipulag verdur innleitt eykst adgengi kvenna a
landsbyggdinni ad fosturskimun en nd er SPL adeins gert 4 tveim-
ur stodum, Akureyri og Reykjavik. Fyrsta skrefid, 6mskodun vid
8-10 vikur, er na pegar i bodi vida 4 landinu. NIPT-blodprufuna
ma taka 1 heimabyggd og senda til Reykjavikur. Neesta skref er
6mskodun vid 11-14 vikur sem til pessa hefur adeins farid fram 4
Akureyri og 1 Reykjavik. Nu hafa starfandi ljosmeaedur &4 Akranesi,
Neskaupstad og Selfossi beett vid sig pjalfun i fésturémskodunum
og pvi geta skimanir fyrir medfaeddri missmid vid 11-14 og 20 vik-
ur einnig farid fram par. Petta fyrirkomulag eykur adgengi peirra
sem btia 4 landsbyggdinni ad pjénustu vid fésturskimun og dreg-
ur ar porf & ferdaldgum med tilheyrandi kostnadi og vinnutapi.

Skimun fyrir medfeddri missmid vid 20 vikur. Omskodun
vid 20 vikna medgongu til ad skima fyrir medfeeddri missmid
hoéfst hér a landi 4rid 1985.* Pa var 16gd ahersla &4 akvoroun med-
gongulengdar og greiningu fj6lbura en i dag fara langflestar
konur i émskodun & fyrsta pridjungi medgéngu og par med er
medgongulengd 1jos og fjoldi fostra pegar ad 20 vikna skoduninni
kemur. Auk pess ad meta byggingu fosturs er lagt mat a legvatns-
magn, fylgju og fylgjustadsetningu.

Gagnsemi 6mskodunar vid 20 vikur hefur verid metin i fjol-
morgum rannsoknum. Framskyggn slembivalsrannsokn fra
Finnlandi syndi leegri burdarmalsdauda medal kvenna sem
fengu omskodun vid 16-20 vikur (n=4691) samanborid vid hop
an émskodunar (n=4619) en burdarmalsdaudi var 4,6/1000 & moéti
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Omskodun vid 11-14 vikur.
Skimun fyrir medfaeddri missmio.

Omskodun getur farid fram par sem
sérhaeft starfsfolk med videigandi
pjalfun i fésturbmskodunum starfar.

Omskodun getur farid fram par sem
sérhaeft starfsfélk med videigandi
pjélfun i fésturomskodunum starfar.

Omskodun vid 20 vikur. Skimun fyrir
medfaeddri missmid.

9,0/1000. Pessi leekkun burdarmalsdauda var fyrst og fremst vegna
greiningar alvarlegra fésturgalla hjd konum i émskodunarhépn-
um sem leiddi til medgongurofs.”® Hér a landi hefur tioni burdar-
madlsdauda leekkad um 3,3% arlega frd 1988 og er pad ad stérum
hluta vegna beettrar fosturgreiningar.? Einnig hefur bérnum sem
létust vegna medfeeddra galla faeekkad um 4,8% arlega.”

Arid 2015 greindust 50 tilfelli af medfeeddri missmid vid 20 vik-
ur, par af endudu 11 punganir med medgongurofi (22%).” Pannig
eru pau vandamal sem greinast um midja medgongu oftar talin
vera vidradanleg 4 nyburaskeidi og ad beeta megi horfur nyburans
med lyfjum og/eda adgerdum, ymist a fostur- og/eda nyburaskeidi.
Einnig greinast arlega nokkur tilfelli litningafravika vid 20 vik-
ur, oftast vegna pess ad medfeedd missmid greinist vid émskodun
sem leidir til greiningarproéfa.

Hja um 1-2% kvenna er dmskodun fésturs dedlileg vid 20 vikna
omskimun og eru i framhaldi bodnar frekari rannsoknir og rad-
gjof, sem getur verid mismunandi eftir atvikum.” Oft er meelt
med litningarannsékn 1 kjolfar greiningar & missmid. Ef litninga-
rannsokn reynist edlileg er maelt med 6rflogugreiningu.?” Orflogu-
greining greinir 6ll pau litningafravik og endurradanir litninga
sem ekki eru i jafnveegi (unbalanced rearrangements) sem finnast vid
hefobundna litningarannsokn asamt orurfellingum og innskot-
um. Pegar rannsoknin er gerd vegna missmidar eru likur a 6edli-
legri nidurstodu meiri en pegar hiin er gerd vegna aldurs médur
>35 ara eda jakvaedrar skimunar (6% a moti 1,7%).”

A sidustu drum hafa baest vid fjolgenarannséknir og takn-
radagreiningar & Sllum pekktum meingenum. [ sameiginlegri
yfirlysingu International Society of Prenatal Diagnosis, Society of
Maternal Fetal Medicine og The Perinatal Quality Foundation um
notkun pessara rannsékna er meelt med notkun peirra hja féstrum
med missmid ef drfldgugreining er edlileg. Einnig er meelt med ad
skoda arfgerd foreldra hafi pau misst barn eda féstur peirra verid
med ogreindan vanda. Pad er gert til a0 kanna hvort foreldrarnir
séu baedi arfberar fyrir sama sjukdom med vikjandi erfdum sem
geeti utskyrt svipgerd fdstursins.?

Inngrip til greiningar a erfdaefni fosturs; fylgjuvefs- og
legvatnssyni. Greiningarprof eru oftast gerd vegna pess ad likur
a litningafraviki eru auknar i SPL eda 1 kjolfar greiningar 4 med-



faeddri missmid. [ dag eru um 90% greiningarpréfa gerd & synum

fra fylgju og 10% fra legvatni.” Petta er breyting frd peim tima
pegar foésturskimun var adeins gerd & grundvelli aldurs moédur,
en Ollum konum 35 ara og eldri var bodin fésturskimun fyrir
litningafravikum med legvatnsastungu og var patttaka almenn.”
Pegar pessi skimunaradferd hofst voru um 5% feedandi kvenna 35
ara eda eldri en lengi var midad vid ad skim-jakveedni meetti ekki
vera heerri en 5% og par med inngrip ekki fleiri en 5%. Pegar ald-
ur feedandi kvenna for heekkandi & 9. aratug 20. aldar jokst fjoldi
legvatnsastungna og arid 1996 voru gerdar yfir 500 astungur
pegar um 17% feedandi kvenna voru 35 ara og eldri. Tiltolulega fa
litningafravik voru pé greind, eda 1-3 4 ari, og par sem fésturlat
i kjolfar inngripsins var um 1% voru fleiri fésturlat heilbrigdra
fdéstra vegna inngripsins heldur en fjoldi fdstra med litningafravik
sem voru greind.*® Likur a fosturlati i kjolfar legastungu er sam-
baerilegur fyrir badar rannsdknirnar og er undir einu présenti.*
Me0 breyttum adferdum vid fdsturskimanir par sem aldur er ekki
lengur hofudbreytan og fésturskimun stendur 6llum til boda, hef-
ur inngripum faekkad verulega og eru nt undir 100 & ari.” Ba-
ast ma vid ad inngripum feekki enn frekar ef NIPT verdur notad i
meira meeli.

Radgjof. Fyrir og eftir fésturskimun parf ad veita verdandi
foreldrum radgjof um pad hvada rannsdknir eru { bodi og hvada
upplysingar peer gefa. Fyrsta radgjof fer oftast fram hja [josmodur
1 heilsugeeslu eda hja [josmoédur/leekni sem stadfestir pungun med
6mun snemma 1 pungun. Pessir adilar purfa ad geta veitt upplys-
ingar um pa fésturskimun sem er i bodi hér a landi, geta sagt fra
fyrir hverju er skimad, af hverju og hver arangur skimunarinnar
er. Pegar parid meetir 1 fosturskimun & fésturgreiningardeild fer
fram frekari radgjof fra sérheefori ljdsmoédur og/eda feedingaleekni
sem framkvemir émskodunina og sidan fer konan i blédrann-
sokn. Ef SPL synir ad likur 4 pristedum eru auknar eda fravik
greinast vio émskodun er enn frekari radgjof i bodi fra ljosmodur,
feedingaleekni, erfdaradgjafa, erfdaleekni og fleiri adilum, eftir at-
vikum. Sama ferli tekur vid i kjolfar greiningar 4 vandamali pegar
fésturskimun er framkveemd um midja medgongu. Pegar vandinn
er ljos f4 verdandi foreldrar upplysingar um medferdarmoguleika
fyrir og eftir feedingu og geta tekid akvardanir ut fra sinum ad-
steedum, hvort pau vilja enda medgongu eda til deemis fara i ad-
gerd 4 medgongu, ef pad er i bodi, eda eftir feedingu. Einnig parf
1 samradi vid foreldra ad akveda feedingarmata og faedingarstad,
og medferd eftir feedingu sem getur verid liknandi eda virk med-
ferd. Synt hefur verid fram 4 betri horfur barns ef vandamal er
pekkt fyrir feedingu, til deemis vid dkvedna hjartagalla.’’ Pegar
fésturgreining leidir i ljos medfeedda missmid er medgonguvernd
gjarnan breytt, eftirlit aukid og settur inn ymis studningur fyrir

Fosturskimun vid 20 vikur

Markviss dmskodun til ad meta heilbrigdi fosturs, legvatnsmagn,
fylgju, fylgjustadsetningu og leg. Ef ekki hefur verid framkvaemd
omskodun fyrr er medgoéngulengd metin og greining fidlbura fer
fram, asamt skodun & belgja- og fylgjuskipan peirra (@mnionicity
and chorionicity). Pessi skodun er gjaldfrjals.

verdandi foreldra, til deemis fra félagsrddgjafa, salfreedingi og for-
eldrum sem stadid hafa i sému sporum.

II. SERSTOK VANDAMAL

Rhesus-naeming og rhesus-varnir. Métefnaskimun 1 medgongu
og fyrirbyggjandi medferd med Rhesus D-éneaemisglobulini (Rhig)
var innleidd 4 {slandi 4rid 1969 (Rhesus-varnir) og beinist ad RhD-
neikveedum konum eftir feedingu RhD-jakveeds barns og ef heetta
er 4 a0 blooblondun hafi ordid milli médur og fosturs i medgdngu
til deemis eftir fosturlat, legastungu eda averka.® Eftirlit vegna
rhesus-varna fer fram i samstarfi Blodbanka og feedinga- og ny-
buraleekna 4 Landspitala. Adur en rhesus-varnir voru teknar upp
var tidni bl6dskipta hja nyburum um 5 bdrn 4 ari en pessi tioni
er nu ad minnsta kosti tifalt leegri. RhD-moétefni i bl6di médur
sem gengur med RhD-jakveett fostur geta leitt til alvarlegs raud-
kornarofs, blédleysis, fosturbjugs og fosturdauda. Eftir feedingu
er blédleysi og uppséfnun bilirubins helsta vandamal pessara
nybura. Rhesus-varnir hafa falist 1 blodflokkun allra kvenna og
métefnaskimun i upphafi medgéngu en ad auki métefnaskimun
vid 28 og 34 vikur hja 6llum RhD-neikveedum konum. Ef moétefni
finnast i blodi mdédur er fylgst med peim til vidbotar med om-
skodunum med blodfledisrannsdknum til ad meta hvort bléd-
leysi fosturs sé 1 uppsiglingu.®** Medferd vid alvarlegu blédleysi
er bl6dgjof um naflastreng ef vandamalsins verdur vart fyrir 34
vikur en sidar 4 medgdngunni er barninu leyft ad feedast og siod-
an gefin videigandi medferd. Blodinngjof um naflastreng er sér-
heefd adgerd og fer medferd nu fram a Karolinska sjukrahtsinu
i Stokkhélmi. Oll bérn RhD-neikveaedra meedra eru blédflokkud
vid faedingu med blédsyni ur naflastreng. Na hefur verklagi verid
breytt og er erfdateekni notud til ad greina blodflokk fésturs vid
24-26 vikna medgdngu hja RhD-neikveedum konum. Adferdin
byggir 4 somu teekni og notud er vid NIPT-rannsdknina. RhD-
neikvaeedum meedrum sem ganga med RhD-jakvaed fostur bydst
motefnagjof med anti D-immunoglobulini vid 28 vikna medgongu
til ad koma 1 veg fyrir pdgla neemingu i medgongunni. Pessi ad-
ferd hefur synt sig ad feekka tilvikum neemingar um 60-70%. Um
15% kvenna 4 [slandi eru rhesus-neikvaedar og ma buast vid ad
9% peirra purfi métefnagjof vid 28 vikur og sérstakt eftirlit 4 meo-
gongu.® Konur sem ganga med RhD-neikveett féstur purfa ekki
moétefnagijof, hvorki 1 medgongu né eftir feedingu par sem engin
heetta er 4 neemingu { peim tilvikum. Enn sem komid er fer bl6d-
flokkun allra barna RhD-neikvaedra kvenna einnig fram ur nafla-
strengsblédi vid fedingu. Sama fyrirkomulag rhesus-varna er til
stadar 4 Nordurlondunum.®338

Fylgjublodgjafarheilkenni (twin-twin transfusion syndrome,
TTTS). 1 eineggja tviburapungun (monochorionic-diamniotic, MC/
DA) eru auknar likur a roskun 4 blodfledi 4 milli fostra vegna
oedlilegra eedatenginga, med peim afleidingum ad baedi fdstrin eru
i verulegri heettu. Lykilatridi sem sjast vid dmun eru monochorion-
ic-fylgja med misreemi i legvatnsmagni, par sem dypsti 160rétti
legvatnspollur hja féostrunum er annars vegar <2 sm og hins vegar
>8 sm. An medferdar eru verulegar likur 4 dauda beggja fostra,
sérstaklega ef pungunin er skammt & veg komin og féstrin hafa
ekki nag lifveenlegri medgdngulengd. Medferd med laserbrennslu
4 tengieedum 1 fylgju beetir horfur pé burdarmalsdaudi sé enn har
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Mynd 3. Fylgjublédgjafarheilkenni. Myndin synir framkvemd laserbrennslu d
tengieedum 1 fylgju vid fylgjublodgjafarheilkenni. Féstrid sem er vinstra megin (pegi)
er sterra og med aukid legvatnsmagn en fostrid hagra megin er minna 0g med litid
leguatnsmagn (gjafi).

hja pessum hoépi,” sja mynd 3. TTTS kemur fyrir hja allt ad 15% MC/
DA-tvibura.** Vid feedingu er einkennandi ad annar tviburinn er
steerri, raudur a htid og med raudkornadreyri (polycythemia). Hinn
er minni, folur 4 htad og blddlaus. Sa er kalladur gjafi (donor) enda
hefur hann sent bl6d gegnum dedlilegar tengieedar yfir til hins
tviburans sem er pegi (recipient). Badir lida fyrir astandid en eink-
um sa stori sem polir ekki umframvokva og blédmagn sem skapar
mikid alag & hjarta og blédrasarkerfi. Ollum konum med MC/DA-
pungun er bodid ad koma i dmskodun & tveggja vikna fresti fra 16
vikna medgongu til ad meta hvort TTTS sé 1 uppsiglingu, medal
annars med pvi ad meela blodfleedishrada 1 midhjarnaeed (middle
cerebral artery) en hann eykst ef um blddleysi er ad raeda.>*4!

Onnur ttgafa af alvarlegum fylgikvilla monochorionic-tvibura-
pungana er Twin anemia polycythemia sequence, TAPS, par sem veru-
legur munur er 4 heméglébin-gildum féstranna en ekki er munur
a legvatnsmagni.*? Pad er stundum kallad 6deemigerd og langvinn
utgafa af TTTS. Nattaurulegur gangur TAPS er ekki vel ljos en
burdarmalsdaudi er har. TAPS getur komid sjalfkrafa 4 medgongu
eda 1 kjolfar medferdar vegna TTTS, par sem ekki hefur nadst ad
brenna fyrir minnstu @darnar (<Imm).

[ veegari tilfellum af TTTS og TAPS er haegt ad fylgjast naid med
astandinu, jafnvel fjarleegja legvatn hja tviburanum sem er med of
mikio legvatn (polyhydramnion). Pad getur jafnad astandio um tima
og 1étt 4 einkennum modur. Pad leysir hins vegar ekki undirliggj-
andi bl6dfledisvanda og er pvi oftast skammtimalausn.** Ef 4stand
féstranna versnar getur purft ad gripa til adgerda, eda faedingar ef
medgongulengd er vel a veg komin. Heetta er a fyrirburafedingu 1
kjolfar inngripa en ef medgangan gengur an afalla eftir adgerd(ir)
er bedid med feedingu ad 37 vikum. Eftir pann tima aukast likur
& andvana feedingu. Par sem medferd vid TTTS og TAPS er afar
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Mynd 4. Medfeeddur pindarhaull. Myndin synir rof { pind vinstra megin. Magi og
garnir hafa ad hluta til feerst upp i brjésthol med peim afleidingum ad hjarta hlidrast til
haegri. Myndir/Getty Images.

sérheefd og naudsynlegt inngrip ekki framkvaemt hér 4 landi hefur
maedrum MC/DA tvibura 4 Islandi med TTTS eda TAPS verid bod-
in medferd a haskodlasjukrahtsinu i Leuven i Belgiu.

Medfeddur pindarhaull (congenital diaphragma hernia) er vanda-
mal par sem adgerd a fosturskeidi er moguleg i voldum tilfellum.
Nygengi er um 1-2 tilfelli fyrir hverjar 2500 feedingar og danartioni
er 4 bilinu 30-45%.*¢ Pegar pindarhaullinn er vinstra megin geta
kvidarholsliffeeri feerst upp i brjostkassa med peim afleidingum ad
hlidrun verdur & hjarta yfir til heegri og garnir, dsamt maga og
stundum hluta lifrar, fylla storan hluta brjéstholsins. Petta hamlar
proun lungnaproska fésturs par sem lungun na ekki ad penjast ut
og lungnablddrur, sem naudsynlegar eru fyrir loftskipti, na ekki
ad myndast.”” Ef stor hluti lungna neer ekki ad proskast edlilega
leidir pad til dauda barns skommu eftir feedingu. Jafnvel p6 haegt
sé ad gera vid pindarhaulinn & nyburaskeidi eru horfur sleemar
vegna skorts a lungnaproska, sja mynd 4.

Lyst hefur verid adgerd til ad baeta horfur barna sem faedast
med pindarhaul sem felst 1 pvi ad gerd er timabundin lokun &
barka fésturs (fetoscopic endotracheal tracheal occlusion, FETO).*
Meelt er med pessari adgerd i voldum tilfellum, einkum ef horf-
ur eru mjog slemar. Markmid med FETO er ad koma i veg fyr-
ir, eda snua vid, vanproska lungna pannig ad féstrid nai lifveen-
legum lungnaproska.® A fésturskeidi eru lungun vokvafyllt en
vokvi er framleiddur 1 lungnablodrunum auk pess sem enn frek-
ari vokvi fer inn 1 lungnablédrurnar fyrir dhrif osmésu. Vokvinn
fyllir berkjutréd og fer it um munn féstursins og verdur hluti af
legvatninu. Pessi hreyfing 4 vokvanum er finstillt af barkanum og



vid edlilegar adsteedur er hefilegum prystingi vidhaldid 1 lung-

um og pau proskast edlilega. Ef barkanum er lokad med adgerd &
fésturskeidi hindrar pad edlilegt fleedi vokva fra lungum og brjost-
holid, dsamt lungum, penst ut. Fjolmargar rannsoknir hafa synt
ad barkalokun & fosturskeidi leidir til aukins vaxtar 4 lungnavef
beedi hja heilbrigdum féstrum og fédstrum med vanproska lungu.*®
Skilyrdi fyrir FETO-adgerd eru medal annars ad haullinn sé ein-
angrad vandamal fdsturs, stadsettur vinstra megin 1 brjostholi, ad
meelt lungnasveedi a méti hofudummali (lung area to head circumfer-
ence ratio, LHR) sé undir 25%, orflogugreining fosturs sé edlileg,
ad um einburapungun sé ad reda og ad leghals sé ekki stuttur
pegar adgerdin er gerd. Askilegt er ad framkveema adgerdina vid
27-30 vikna medgongulengd. P4 er tappi settur i barka fésturs sem
veldur lokun 4 6ndunarveginum. Ef faeding verdur éveent parf pvi
a0 hafa hradar hendur og fjarleegja tappann, annars kafnar barnio
strax eftir feedingu. Meelt er med ad fjarleegja tappann ekki sidar
en vid 34 vikur, ef barnid skyldi feedast of snemma. Fylgikvillar
adgerdar eru til deemis ad legvatn fari ad renna (17% innan priggja
vikna frd adgerd) og ad étimabeer faeding verdi.” Vid alvarlegan
pindarhaul vinstra megin getur adgerd beett horfur en lyst hef-
ur verid aukningu 4 lifslikum eftir FETO-adgerd ur 24,1% 1 49%.
Einnig er verid ad gera tilraunamedferdir med lyfjum til ad 6rva
lungnaproska.®

IIl. SIDFR/DI FOSTURGREININGAR

Lengi hefur verid tekist 4 um sidferdilegt réttmeeti fésturskimana
og greininga, annars vegar hvort peer séu yfirhofud réttletanlegar
og hins vegar hve langt eigi ad ganga. Sérgreinin fésturgreining
og medgodngusjukdomar (FM) gengur 1t 4 ad beeta hag médur og
barns, og medhondla veikindi beggja ef heegt er. Med peim for-
merkjum er fésturgreining framkveemd og 1 framhaldi adgerdir &
fésturskeidi pegar pad a vid. En velta ma fyrir sér sidfreedihugtak-
inu um fdstrid sem sjukling, hveneer er mddirin sjuklingurinn og
hveneer verdur fdstrid sjuklingurinn? Fyrir lifveenleika fostursins
er pungunin alfarid médurinnar og fdstrid a4 engan rétt. Hér gildir
sjalfreedi modur og réttur hennar til ad rada yfir eigin likama og
fostrio 4 ekki sjdlfsteedan rétt. Hins vegar pegar fostrid verdur lif-
vaenlegt (>23 vikur) og modirin leitar til heilbrigdisstarfsfolks og
bidur um umdnnun fyrir fostrid, verdur fostrid sjalfkrafa sjakling-
ur asamt médurinni. Ef videigandi tirlausn vegna veikinda fosturs
er adgerd i modurkvidi parf modirin ad sampykkja adgerdina fyrir
sina hond og fyrir hénd féstursins. Hagsmunir médur og fosturs
fara hins vegar ekki alltaf saman og ef médirin vill ekki ad adgerd
sé gerd & fostrinu & medgongunni, er pad hennar réttur ad afpakka
adgerd. Hér skiptir miklu mali ad byggja upp traust a milli verd-
andi médur/foreldra og uménnunaradila, pannig ad gagnkveemur
skilningur ndist og par med jafnveegi { siéferdislegum skyldum
annars vegar gagnvart verdandi médur, sem byggjast & velgjord
(beneficience) og sjalfraedi (autonomy), og hins vegar gagnvart fostri
(verdandi barni) sem byggist & velgjord.®

IV. NORDIC NETWORK OF FETAL MEDICINE

Tengslanetid Nordic Network of Fetal Medicine (NNFM)> hof starf-
semi arid 2015 med pad ad markmidi ad efla samstarf i kliniskri

vinnu, menntun og simenntun a pessu svidi og auka rannsdknar-
samstarf innan Nordurlandanna. Ennfremur ad skoda skipulag
fésturgreiningar og medferd medgongusjukdoma i hverju landi
med pad i huga a0 baeta skipulag og samrema verklag. Stefnt er
ad pvi ad veita sambeerilega medferd 4 medgongu, eftir pvi sem
lagaramminn leyfir, asamt pvi ad skipuleggija sjaldgeefar med-
ferdir 4 sem feestum stodum til ad hamarka arangur medferdar.
Fosturskimun fyrir litningagollum og medfeeddri missmid er ad
mestu leyti sambeerileg & Nordurlondunum, fyrir utan Noreg,
par sem takmarkanir eru vegna laga sem takmarka adgang ad
fésturgreiningum.® Engu ad sidur eru i Noregi framkveemdar
fosturskimanir og gerd pungunarrof vegna litningafravika en pau
eru um helmingi feerri en til deemis i Danmdrku sem er med svip-
adan folksfjolda.®

Fyrir tilstilli NNFM hofum vid fslendingar ni audveldara ad-
gengi en adur ad fosturinngripum til medferdar sem ekki er haegt
ad veita hér a landi. Tilefni til inngripa koma sjaldan upp og ekki
er haegt ad vidhalda feerni i svo sjaldgeefum adgerdum.

Efnt hefur verid til samstarfs um adgerdir a foésturskeidi undir
heitinu NordFetal eda Nordic Fetal Therapy Alliance.”” Pad er sam-
starfsverkefni Nordurlandanna um kliniska starfsemi og rann-
soknir. Markmidid er ad veita framsaekna medferd i FM { heesta
gaedaflokki med bestu mogulegu teekjum og i samraemi vid gagn-
reynda pekkingu a hverjum tima. Verklag og upplysingagjof til
sjuklinga hefur verid samreemd asamt pvi hvernig eftirfylgd er
hattad. Danir og Sviar hafa verid leidandi i pessu samstarfi en vid
njétum goos af.

Lokaord

Fosturgreining og medgongusjukdomar er hratt vaxandi undir-
sérgrein fedinga- og kvensjikdomalekninga. Hér hafa verid
nefnd nokkur deemi um verkefni FM-leekna par sem miklar fram-
farir hafa att sér stad a sidustu arum. Buast ma vid framférum a
svidi forvarna sem geta dregid ur tidni fyrirburafeedinga og med-
gongueitrunar. Einnig er hrod framproéun 4 svidi erfdaleeknisfreedi
og buiast ma vid frekari erfdaskimunum, jafnvel heilerfdamengis
radgreiningum (whole genome sequencing) féstra 1 véldum tilfellum
og arfberaskimunum (carrier screening) verdandi foreldra. Mark-
mid FM er ad baeta horfur fostra/barna og maedra peirra, ad halda
burdarmalsdauda og maedradauda i lagmarki og tryggja peim ad-
gengi ad bestu medferd 4 hverjum tima.

pakkir

Sérstakar pakkir fyrir yfirlestur og godar abendingar fa Anna
Margrét Halldérsdoéttir, Hulda Hjartardottir, Jon Johannes Jons-
son, Kristin Rut Haraldsdoéttir, Ragnheidur 1. Bjarnadottir og Vig-
dis Stefansdottir.
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Maternal Fetal Medicine, a review article

Hildur Hardardéttir

Fetal medicine is a subspecialty of obstetrics investigating the devel-
opment, growth and disease of the human fetus. Often, the mother
is part of the definition of the subspecialty where maternal diseases
specific to pregnancy are included and therefore named Maternal-
Fetal Medicine (MFM). It is appropriate to have one subspecialty

for the maternal-fetal unit and the Icelandic subspecialty is named
accordingly; “Prenatal diagnosis and maternal diseases”. The sub-
specialty was acknowledged in Iceland in 2015 when physician spe-
cialty regulations were changed. The advances in fetal imaging, both
ultrasonography and MRI, and molecular diagnostic techniques,
together with the possibility of interventions in utero, make fetal med-
icine an important, rapidly developing field within women’s health-

care. A variety of specialists, such as neonatologists, pediatric car-
diologists, medical geneticists, radiologists and pediatric surgeons,
are necessary to adjunct in the diagnosis and treatment of the fetus
as a patient. In larger communities MFM physicians work as consult-
ants besides working on fetal screening, diagnostics and treatment
of mothers and their fetuses. In Iceland the subspecialization is less
advanced. This article describes common tasks of the fetal medicine
physician and examples are given where advances in technology
have changed management for instance in aneuploidy screening,
Rhesus allo-immunization and fetal interventions. Finally, the estab-
lishment of the Nordic Network of Fetal Medicine is described.
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