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Non-invasiv prenatal test (NIPT)
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Gravide bor fa tilbud om ultralydundersokelse i 12.-14.
svangerskapsuke. Hvis det er ¢kt risiko for trisomi hos
fosteret, bor kvinnen tilbys non-invasiv prenatal test.

Ved non-invasiv prenatal test (NIPT) kan man pavise trisomier hos fosteret ved
en blodprove fra den gravide. Genetiske egenskaper hos fosteret avdekkes ved
undersgkelse av cellefritt DNA fra morkaken i mors blod. Metoden er i Norge
godkjent til 4 teste fosterets rhesustype, til kjsnnsbestemmelse ved alvorlig,
arvelig kjennsbundet sykdom, til 4 undersgke risiko for alvorlig, arvelig
monogen sykdom og til trisomitesting dersom kvinnen har hgy risiko for a fa
barn med trisomi 21, 18 eller 13.

Fosterdiagnostikk er regulert i forskriftene til lov om bioteknologi. Bare 10 % av
de gravide far i dag tilbud om fosterdiagnostisk ultralydundersgkelse i forste
trimester. Mindre enn 60 % av svangerskapene med trisomi antas a forekomme
i denne gruppen. Forskriften fra 2017 godkjente NIPT-test som sekundeertest
hos kvinner med risiko > 1/250 for & baere et foster med trisomi 21, 18 eller 13,
etter initial undersgkelse med kombinert ultralydundersgkelse og blodprove,
sakalt KUB-test. Ny forskrift fra 2020 godkjenner ogsa NIPT-test hvis den
gravide har annen indikasjon for trisomitesting (1). Likevel vil mindre enn 5 %
av de gravide fa tilbud om NIPT-test. Mange gravide synes det er urimelig at de
ikke far dette tilbudet i Norge og reiser derfor pa eget initiativ til utlandet for a
ta testen (2).

Ingen norske laboratorier utforer NIPT-analyser i dag. Norske sykehus
samarbeider derfor med Karolinska Universitetssjukhuset i Stockholm. Dette
laboratoriet har kvalitetssikret egne resultater og funnet en sensitivitet pa
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100 %, 95 % 0g 100 % for henholdsvis trisomi 21, 18 og 13. Tilsvarende falskt
positiv rate er 0,08 %, 0,16 % og 0,18 % og positiv prediktiv verdi er 93 %, 50 %
og 33 % (Erik Iwarsson, personlig meddelelse). Verdiene samsvarer godt med
det som er publisert fra andre land (3, 4). Den positive prediktive verdien kan
vere lav for noen trisomier selv om testens sensitivitet er hoy og den falskt
positive raten er lav (4), fordi forekomsten er lav. Falskt positive resultater
skyldes oftest mosaikk i morkaken. Alle positive svar ma derfor bekreftes med
fostervannsprove.

«Ved a innfore et offentlig tilbud i Norge kan man sikre at alle
kvinner far samme tilbud uavhengig av pkonomi og bosted»

Basert pa aldersfordelingen av norske gravide i 2017 er samlet estimert
insidens for de aktuelle trisomiene i Norge 0,5 %, tilsvarende omkring 275
tilfeller arlig ved testing i svangerskapsuke 12. Det er uenighet om NIPT-test
ber vare primer- eller sekundertest. Hvis den ble brukt som primeertest til alle
gravide, dvs. rundt 55 000 hvert ar, ville 2771 av de estimerte 275 tilfellene bli
oppdaget, men i tillegg ville vi forvente 230 falskt positive prover. Hvis testen
kun tilbys ved gkt risiko for trisomi (sekundaertest), kan antallet falskt positive
prover bli redusert med omkring 9o %.

NIPT-test er nasjonal rutine i 14 europeiske land, hvorav 12 tilbyr den som
sekundertest (5). Det er uheldig at kvinner drar til utlandet for testing uten &
ha fatt informasjon om testen pa forhand. Kvaliteten pa kommersielle tester er
ukjent, og falskt positive tester kan fore til ungdvendige svangerskapsavbrudd
hvis et positivt provesvar ikke blir bekreftet med fostervannsprove.

Fosterdiagnostikk er mye mer enn trisomitesting. Alvorlige fosteravvik kan
diagnostiseres med ultralyd i forste trimester (6), s& kvinner ber tilbys
ultralydundersgkelser bade i forste og i andre trimester. Den beste tidsperioden
for denne ultralydundersgkelsen er mellom svangerskapsuke 12 og 14. @kt
diagnostikk kan fore til flere svangerskapsavbrudd, men for de fleste som baerer
et foster med alvorlig avvik, vil det veere en fordel 4 oppdage dette tidlig. Ved a
innfore et offentlig tilbud i Norge kan man sikre at alle kvinner far samme
tilbud uavhengig av gkonomi og bosted. I tillegg far kvinnene informasjon bade
for og etter testing, og resultatene blir kvalitetssikret. Resultatene bor ogsa
registreres i Medisinsk fadselsregister for kvalitetssikring. Man kan forvente at
store delesjoner og nye mutasjoner snart vil kunne diagnostiseres med stor
sikkerhet ved hjelp av NIPT-test.

Opposisjonen i Stortinget har i mai 2020 foreslatt endringer i
bioteknologiloven. Forhapentligvis vil alle norske kvinner fa tilbud om
ultralydundersgkelse i forste trimester og kvinner med gkt risiko for trisomi fa
tilbud om NIPT-test.
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