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VIDENSKAB

Hvordan inkorporeres undersagelse af fosterets
DNA 1praenatal screening og diagnostik?

I1gbet af ganske fa &r er en ny screeningsundersggelse
for kromosomanomali hos et foster, nemlig undersg-
gelse af cellefrit fotalt DNA (cf-DNA) i maternelt blod,
blevet markedsfgrt i stor stil. Udbredelsen af denne test
har vaeret drevet af kommercielle interesser, blandt an-
det har den veeret markedsfert via medierne direkte til
forbrugerne. Undersggelsen har en detektionsrate for
trisomi 21 pé& 99,8% ved en falsk positiv-rate pa 0,1%
[1]. Indfgres cf-DNA som sekundaer screening, vil an-
tallet af gravide, der henvises til moderkage- eller fo-
stervandsprgve, sdledes blive reduceret betydeligt.

I dette nummer af Ugeskrift for Laeger beskrives udvik-
lingen af denne test og perspektiverne for, hvordan den
kan implementeres i den preenatale screening [2].

Med retningslinjerne fra 2004 blev Danmark det
forste land, hvor man indfgrte et tilbud om risikovurde-
ring i forste trimester for trisomi 21 med dobbelttest og
nakkefoldskanning af fosteret til alle gravide. Andelen af
gravide, der tager imod tilbuddet, er vedvarende over
90%, og undersggelsen har en detektionsrate for trisomi
21 pé ca. 90% ved en falsk positiv-rate pa ca. 5% [3].
Alle med en hgj risiko (skaeringsveerdi: 1:300) tilbydes
moderkage- eller fostervandsprgve, der er behaftet med
en procedurerelateret abortrate pa ca. 0,5%.

Cf-DNA-undersggelsen er séledes en bedre scree-
ningstest for trisomi 21 og uden risiko for fosteret per se.
Det er imidlertid ikke alle kromosomanomalier, der pa-
vises, hvis screening foretages ved en cf-DNA-undersg-
gelse. Et dansk registerstudie viste saledes, at ca. 23% af
de betydende kromosomanomalier ikke ville blive p&-
vist, hvis cf-DNA-undersggelsen blev anvendt i stedet for
moderkage- eller fostervandsprgve efter det nuvaerende
screeningsprogram [4]. Udviklingen i cf-DNA-undersg-
gelsen har dog vaeret rivende, antallet af kromosomano-
malier og sygdomme, der kan undersgges for, stiger, og
det er endda muligt at foretage fuld fostergenomunder-
sggelse pa en maternel blodprgve, s perspektiverne er
vidtreekkende. Som cf-DNA-undersggelsen anvendes i
dag, screener man for trisomi 21, trisomi 18 og trisomi
13 med meget hgj sensitivitet og lav falsk positiv-rate
(samlet ca. 0,4%). De fleste firmaer tilbyder ogs& under-
sogelse for kgnskromosomanomalier, for hvilke sensi-
tiviteten er lidt lavere og falsk positiv-raten lidt hgjere
(samlet 0,5-1,0%). For hver ny sygdom, der skal under-
soges for, skal falsk positiv-raten dog adderes, hvorfor
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herunder ikke mindst hvordan informationen formidles
til den gravide og hendes partner.

Det er glaedeligt, at man pé flere danske hospitals-
afdelinger har sat cf-DNA-analysen op, sa den er til-
gengelig inden for det offentlige sundhedsveesen. Vi
bgr sikre de gravide og deres partnere information om
fordele og ulemper ved de forskellige muligheder, her-
under cf-DNA, for beslutning om valg af test og hjeelp
til fortolkning af abnorme resultater. Radgivning pa
basis af genetiske test er og bliver en specialopgave.

Danmark har internationalt udmaerket sig ved at
give alle gravide et ensartet tilbud om pranatal scree-
ning. cf-DNA er en lovende ny analyse, som bgr inddra-
ges som supplement til den nuveerende screening, og
Sundhedsstyrelsen har nedsat en arbejdsgruppe til
undersggelse heraf. Opgaven bliver primeert at se,
hvordan vi bedst kombinerer det eksisterende scree-
ningsprogram med cf-DNA. Resultatet af cf-DNA-
undersggelsen kan ikke fortolkes uden en ultralyd-
skanning til bestemmelse af gestationsalder og antal
fostre samt af, om de er levende. Det vil veere oplagt,
at gravide med hgjrisiko (> 1:300), der ikke gnsker
moderkage- eller fostervandsprgve, kan valge cf-DNA-
undersggelse, og det er muligt, at cf-DNA kan tilbydes
til gravide med en middelhgj risiko (f.eks. 1:300-
1:1.000). Det er meget vigtigt, at vi udvikler nationale
retningslinjer for cf-DNA, ligesom da det nuvarende
screeningsprogram blev implementeret, til sikring af
kvalitet, kritisk monitorering og udjevning af regionale
forskelle pa tilbuddet til de gravide.
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