Kohonnut riski Trisomiaan varhaisraskauden
vhdistelmaseulontatutkimuksessa

Olette osallistuneet varhaisraskauden yhdistelmaseulontatutkimukseen ja seulontatulos on poikkeava.
Tama tarkoittaa, etta tassa raskaudessa on suurentunut todennakoisyys sikion 21-, 18-, tai 13-
trisomiaan. Seulontatulos on laskettu aidin idn, sikion ian ja niskaturvotuksen paksuuden ja didin
verindytteestd maaritettyjen merkkiaineiden perusteella. Tulos on seulontapositiivinen eli riski on
koholla, kun Trisomia 21-riskiluku on 1:250 tai pienempi tai Trisomia 18- ja 13-riskiluku on 1:150 tai
pienempi. Kohonnut riski ei vield merkitse sita, etta sikiolla olisi jotain poikkeavaa. Valtaosa
jatkotutkimuksiin osallistuvista saa tiedon, etta sikiolla ei ole 21-, 18- tai 13-trisomiaa.

Vaihtoehtoiset jatkotutkimukset

Jatkotutkimuksena teille tarjotaan joko sikion trisomiatutkimus NIPT (non-invasive-prenatal testing)
didin verindytteesta tai sikion trisomiatutkimus lapsivesinaytteesta (trisomia-PCR). NIPT-tutkimus
voidaan tehda raskausviikon 10 jalkeen ja lapsivesindyte ottaa aikaisintaan raskausviikolla 15. Voitte
my0s valita, ettad ette osallistu tarjottaviin jatkotutkimuksiin. Ennen valinnan tekemista saatte
tarkemman neuvonnan tutkimusmenetelmista Aitiysyksikdssa.

Sikion trisomiatutkimus NIPT

NIPT-tutkimuksella voidaan seuloa sikion yleisimmat kromosomipoikkeavuudet, joita ovat 21-trisomia
eli Downin syndrooma, 18-trisomia ja 13-trisomia, seka sukupuolikromosomien
lukumaarapoikkeavuudet. Nayte otetaan Sairaala Novan laboratoriossa maanantaista keskiviikkoon klo
8-14 ja torstaisin klo 8-13. Vastauksen valmistumiseen menee noin kaksi viikkoa.

NIPT-tutkimus tehddan aidin verindytteestd, siind hyddynnetdan didin verenkierron sikioperaista
DNA:ta. Tutkimukseen ei liity keskenmenoriskia. NIPT-seulontatutkimus |6ytaa noin 99 % 21-trisomia
sikioistd, noin 90 % 18-trisomioista ja 99 % 13-trisomioista. Turnerin oireyhtymista
(sukupuolikromosomien lukumaaran poikkeavuus) NIPT I6ytaa 99 %.

Jos NIPT-tutkimuksen tulos on poikkeava, todennakdisyys sikion kromosomipoikkeavuuteen on noin 99
%. Tulos voidaan vahvistaa diagnoosin saamiseksi istukka- tai lapsivesindytteen trisomia-PCR
tutkimuksella.

Joissain tilanteissa NIPT-tutkimuksesta ei saada tulosta. Silloin uuden verindytteen vaihtoehtona on
halutessanne lapsivesitutkimus.



Trisomia-PCR lapsivesindytteesta

Lapsivesindyte otetaan ohuella neulalla vatsanpeitteiden lapi ultradganiohjauksessa.
Naytteenottomenetelmaan liittyy n. 0,5 -1 %:n keskenmenoriski (1:200 -1:100).

Lapsivesindytteestd voidaan tehda trisomia-PCR tutkimus, josta selviaa sikion 21-, 18- ja 13-trisomia ja
sukupuolikromosomien poikkeavuudet. Tutkimuksen tulokset ovat hyvin luotettavia. Virheellisen
normaalin vastauksen (tutkimustulos on normaali mutta sikion kromosomit poikkeavat) riski on 0,3 %.
Virheellisen poikkevan vastauksen (tutkimustulos on poikkeava mutta sikion kromosomit ovat
normaalit) riski on alle 0,1 %. Trisomia-PCR tutkimuksen tulos valmistuu yleensa viidessa arkipaivassa.

Jatkotutkimusten tulosten valmistuttua tuloksista ilmoitetaan teille ensisijaisesti
puhelimitse.

Jos jatkotutkimusten tulos on normaali raskauden seuranta jatkuu tavanomaisesti.

Jos NIPT-tutkimuksen tulos on poikkeava, laakari keskustelee teidan kanssanne tuloksesta ja
mahdollisista jatkotutkimuksista.

Jos istukka- tai lapsivesindytteen trisomia-PCR-tutkimuksessa todetaan kromosomipoikkeavuus, teidat
kutsutaan keskustelemaan tuloksesta ja kromosomipoikkeavuuden merkityksesta syntyvalle lapselle.
Raskauden seurantaa voidaan jatkaa teidan toivomallanne tavalla tai te voitte hakea raskauden
keskeyttamista. Suomen lain mukaan raskauden keskeyttaminen on mahdollista 24. raskausviikkoon
mennessa.
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