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Preenatal diagnostik og screening

for Downs syndrom

Dansk Selskab for Medicinsk Genetik

Administrerende overleege Peter K.A. Jensen

Siden 1978 har den prenatale genetiske diagnostik i det vae-
sentlige bygget pa alderskriteriet og vaeret et tilbud til gravide
kvinder pa 35 ér eller derover.

Der eksisterer i dag metoder, der langt mere effektivt end
alderskriteriet er i stand til at udpege gravide kvinder med
forhejet risiko for at beere et foster med Downs syndrom
(Figur 1). Metoderne baseres dels pd maling af biokemiske
markerer i den gravides serum, dels pd maling af den sikaldte
nakkefold hos fosteret ved ultralydskanning. De nye metoder
muligger risikovurdering i bade forste og andet trimester.

I marts 2000 nedsatte Sundhedsstyrelsen en arbejdsgruppe
med det kommissorium at revurdere indikationerne for pre-
natal genetisk diagnostik, herunder beskrive og vurdere kvali-
teten af de forskellige metoder til risikovurdering. Arbejdet
mundede ud i en teknisk rapport (marts 2003), hvori der peges
p4, at alderskriteriet som eneste risikoparameter bor erstattes
med et generelt tilbud om risikovurdering til alle gravide, pree-
ferentielt i forste trimester (nedennzevnte kombinationstest).
Dette vil foruden en markant oget detektionsrate for Downs
syndrom resultere i mere end en halvering af antallet af inva-
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Figur 1. Risikomarkgrer for Downs syndrom.

sive undersogelser og dermed ogsa i antallet af utilsigtede
aborter. Detektionsraten for andre kromosomabnormiteter
vil derimod reduceres.

Preenatal risikoscreening

Ved vurdering af metoder til pranatal risikoscreening er de-
tektionsraten (DR) og falsk positiv-raten (FPR) vaesentlige pa-
rametre. DR er et udtryk for, hvor mange af de afficerede fo-
stre, der reelt findes ved screeningen. FPR udtrykker den frak-
tion af de screenede, der skal tilbydes diagnostisk (invasiv)
undersogelse. Vardien af et givet szt af DR og FPR bestem-
mes af den valgte greensevaerdi, der i Danmark traditionelt har
veeret sat til 1:400 (- risikoen for at en 35-arig gravid baerer et
foster med Downs syndrom).

Nakkefolden (fetal nuchal translucency) refererer til det hos
fosteret normalt forekommende vaskefyldte rum mellem
nakkens bagvag og den overliggende hud. Der er en positiv
korrelation mellem tykkelsen af nakkefolden og risikoen for,
at fosteret har Downs syndrom. Nakkefolden, der optimalt
males mellem 10. og 14. graviditetsuge, synes at variere uaf-
hangigt af de biokemiske markerer.

Kombinationstest i 1. trimester

Den biokemiske dobbelttest i forste trimester baseres pd maling
af koncentrationen af pregnancy-associated plasma protein-A
(PAPP-A), der er nedsat, hvis fosteret har Downs syndrom,
og beta-fragment af hCG, der er forhgjet, hvis fosteret har
Downs syndrom, i den gravides serum. Malingen udferes op-
timalt efter ni graviditetsuger. Hvis serumscreeningen kombi-
neres med maling af nakkefolden ved ultralydskanning i 12.
uge, kan der opnds en DR pa ca. 85% eller mere for en FPR
pa 5%.

Nasebenet

Nzsebenet er fraveerende hos 73% af fostrene med Downs
syndrom, men kun hos 0,5% af uafficerede fostre. Vaerdien af
undersogelse for nzeseben er endnu ikke valideret, men preeli-
minzre undersogelser tyder pa en storre detektionsrate for
Downs syndrom, hvis skanning for neeseben kombineres med
de avrige screeningsparametre i forste trimester (DR >90% for
en FPR pa 5%).
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