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NIPT-tutkimus ja sikioseulontaultradaanitutkimukset

Kymenlaaksossa odottajille tarjotaan sikion tavallisimpien kromosomihdirididen seulomiseksi
vapaaehtoista ja maksutonta NIPT-tutkimusta sekd Kymenlaakson  keskussairaalassa
ditiyspoliklinikalla  kdtilon tekemdd varhaisraskauden yleistd sikiéseulontaultraddnitutkimusta
(raskausviikolla 12+4 -13+6) ja rakennepoikkeavuuksia selvittdvdd ultraddnitutkimusta (raskausviikoilla
20+0 - 21+3). NIPT-seulontaa tarjotaan yhdistelmdseulan sijaan. Kaikille odottajille NIPT ei kuitenkaan
ole soveltuva tutkimus, ja siind tilanteessa odottajalle tarjotaan yhdistelmdseulontaa tai muita soveltuvia
tutkimuksia.

1.1. NIPT- mita tutkitaan ja miksi

Noin kolmella prosentilla vastasyntyneistda todetaan jokin rakennepoikkeavuus. Tavallisimpia
rakennepoikkeavuuksien taustalla vaikuttavia tekijoita ovat sikion kromosomipoikkeavuudet, joista
yleisimpia ovat kromosomien lukumaaran poikkeavuudet. Trisomialla tarkoitetaan tilannetta, jossa
yksilolla on kolme kappaletta samaa kromosomia normaalin kahden sijaan. Yleisin trisomia on 21-
trisomia eli Downin oireyhtyma, joka on yleisin synnynndisen kehitysvammaisuuden syy.
Harvinaisemmat 13- ja 18-trisomiat ilmenevat yleensa vaikeina synnynnaisina rakennepoikkeavuuksina
ja johtavat usein menehtymiseen jo kohdussa tai pian syntyman jalkeen.

NIPT (non-invasive prenatal testing, kajoamaton sikidaikainen seulontatesti) on menetelma, jossa sikion
kromosomipoikkeavuuksia voidaan seuloa yhdistelmdseulontaa tarkemmin &idin verindytteesta
tutkimalla istukkaperdistda soluvapaata DNA:ita. Nykyaan kaytossa olevilla testeillda arvioidaan
kromosomien 21, 18 ja 13 lukumaaraa. Tutkimus ei kata tietoa muista perinndllisista sairauksista tai
sukupuolesta. Vaikka NIPT on luonteeltaan tarkka seulontamenetelma, poikkeava tulos varmistetaan
lapsivesindytteella odottajan niin halutessa, ennen kuin raskauden jatkamiseen liittyvia paatoksia
tehdaan.

NIPT-tutkimuksen soveltuvuutta kartoitetaan neuvolassa ja aitiyspoliklinikalla. Tietyt tekijat vaikuttavat
NIPT-tutkimuksen luotettavuuteen, ja siksi tietyissa tilanteissa NIPT ei sovellu seulontatutkimukseksi.
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Tilanteita, joissa NIPT ei sovellu:

Odottajan oma askettain sairastettu
syOpasairaus, aiemmin tehty elinsiirto tai
odottajan oma kromosomipoikkeavuus
kromosomissa 13, 18 tai 21 — NIPT ei

Poikkeava ultradanildydds (rakenteellinen
poikkeavuus tai korostunut niskaturvotus
yli 3.5 mm) — lahete
Sikiotutkimusyksikkdon, muut

sovellu tutkimusmenetelmat mahdollisesti
e Tiedossa oleva kohonnut riski sikion ensisiaisia
perinndlliselle sairaudelle tai e Raskaus on alkanut kaksosraskautena,
kromosomipoikkeavuudelle tai sikion mutta toinen sikié on menehtynyt
rakennepoikkeavuus aiemmassa alkuraskaudessa — NIPT ei sovellu
raskaudessa — konsultoidaan
aitiyspoliklinikkaa siitd, olisivatko muut

tutkimusmenetelmat ensisijaisia

Jos  NIPT-ndyte  soveltuu sinulle, kayt verindytteessa  laboratoriossa  ensimmaisen
sikioseulontaultradanitutkimuksen jalkeen. Katilo laittaa sinulle lahetteen. Naytteesta tutkitaan sikion
riskia kolmelle yleiselle kromosomipoikkeavuudelle (21-, 13- ja 18-trisomiat) NIPT-menetelmalla. Voit
varata itsellesi valmiiksi ajan KOKS:n laboratorioon noin tunnin paahan ultradaniajan jalkeen.
Halutessasi voi kdyda laboratoriossa myds muuna paivana ultradaanitutkimuksen jalkeen. Ajanvarausta
laboratorioon suositellaan siindkin tapauksessa. NIPT-ndytteita otetaan seuraavissa HUS-laboratorion
pisteissa Kymenlaaksossa: KOKS, Karhula, Ratamokeskus, Hamina, Keltakangas, Valkeala.

Jos NIPT-tutkimus ei sovellu sinulle, tarjotaan neuvolasta yhdistelmaseulaa, jolloin kadyt neuvolan
ohjeen mukaan verindytteessa ennen ensimmaista sikidseulontaultradanitutkimusta raskausviikolla
10+0-10+6.

1.2. NIPT-tutkimuksen tulokset

NIPT-tutkimuksen (tai vaihtoehtoisesti yhdistelmaseulan) normaalin tuloksen laboratorio ldhettaa
sinulle kirjeelld heti kun tulos on valmistunut, mutta viimeistaan noin kuukauden kuluessa. Mikali
seulonnan tulos on poikkeava, sinuun otetaan puhelimitse yhteytta aitiyspoliklinikalta, ja sinut ohjataan
mahdollisiin jatkotutkimuksiin Helsinkiin Sikiotutkimusyksikkdon.
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2. Varhaisraskauden ultradanitutkimus ja/tai kromosomihdirididen seulonta

Varhaisraskauden ultradanitutkimuksen tekee erityiskoulutettu katilo raskausviikolla 12+4 - 13+6 joko
emattimen kautta tai vatsanpeitteiden paalta. Tutkimuksella selvitetddan sikididen lukumaara ja
arvioidaan raskauden kesto tarkemmin kuin pelkdstaan viimeisten kuukautisten ajankohdan
perusteella. Lisdksi tutkimuksessa voidaan mitata niskaturvotus ja tutkia sikion rakenteet paapiirteittain.
Lisdantynyt  niskaturvotus  voi  merkitd  suurentunutta  kromosomipoikkeavuuden  tai
rakennepoikkeavuuden riskid. Varhaisraskauden ultradanitutkimuksessa voidaan nahda myds jo suuret
ja vaikeat rakennepoikkeavuudet. Jos sikidlla todetaan korostunut niskaturvotus tai
rakennepoikkeavuus, saatte asiaan liittyvaa tietoa ja tarvittaessa jarjestetaan jatkotutkimukset.

3. Rakennetutkimus

Rakenneultradanitutkimuksen tekee erityiskoulutettu katilo raskausviikolla 20+0 - 21+3
vatsanpeitteiden paalta. Tassa tutkimuksessa voidaan todeta noin kolme neljasosaa sikion
merkittavista rakennepoikkeavuuksista. Jos ultradanitutkimuksessa epaillaan poikkeavuutta, odottaja
ohjataan jatkotutkimuksiin. Raskauden keskeyttaminen on mahdollista raskausviikolle 24 asti sikion
vaikean rakennepoikkeavuuden vuoksi odottajan niin halutessa. Rakennetutkimus on mahdollista
tehda myéhemminkin, raskausviikoilla 24-26, mutta silloin raskauden keskeyttaminen ei ole enaa
mahdollista, vaikka sikiolla todettaisiinkin vaikea rakennepoikkeavuus.

Osoite NIPT-neuvontavideoon: https://www.youtube.com/playlist?list=PLCZzrYviqg-
26abdbhFYqS9SoioJIWByV5

Yhteystiedot

Kymenlaakson keskussairaala, aitiyspoliklinikka
puh. 05 220 2415 arkisin klo 8-15

Kotkantie 41

48210 Kotka
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