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I Danish Medical Journal (dette nummer af Ugeskrift 
for Læger s. 961) har Bjerregaard et al publiceret en 
interessant artikel [1] om erfaringerne fra Region 
Nordjylland med indførelse af noninvasiv prænatal 
test (NIPT) som et nyt undersøgelsestilbud til gravide 
kvinder, hvor man efter en nakkefoldsskanning har 
fundet øget risiko for Downs syndrom hos fosteret. 

NIPT er en ny højteknologisk undersøgelses­
metode [2], hvor man udnytter, at der i den gravide 
kvindes blod findes fragmenter af fosterets DNA fra 
tilgrundegåede afstødte celler fra moderkagen. Ved 
sekventering og avanceret bioinformatik er det mu­
ligt at sortere DNA-fragmenterne fra mor og foster ef­
ter, hvilket kromosom de stammer fra, således at det 
fra 11 fulde gestationsuger er muligt at finde Downs 
syndrom (trisomi 21, T21), Edwards syndrom 
(trisomi 18, T18) eller Pataus syndrom (trisomi 13, 
T13) hos et foster i såvel høj- som lavrisikopopulatio­
ner med meget høj sensitivitet og specificitet: T21: 
0,99/0,99; T18: 0,97/0,99; T13: 0,97/0,99 [3]. 

I Region Nordjylland startede man med at til­
byde NIPT til kvinder i højrisikogruppen i marts 2013 
i tillæg til det vanlige tilbud om chorionvillusbiopsi 
(CVS) eller amniocentese (AC). Man tilbød den så­
kaldte Harmony Prenatal Test fra firmaet Ariosa 
Diagnostics, Californien, USA. Ved testen foretages 
der targeted sequencing med sekventering af bestemte 
regioner af interesse i genomet. Der blev afgivet svar 
om fosterets køn, og om der var høj eller lav sandsyn­
lighed for T21, T18, T13 og kønskromosomaneuplo­
idier. Erfaringerne med testen blev opgjort i et retro­
spektivt observationelt studie.

Hovedresultaterne var, at invasivraten (CVS + 
AC) faldt fra 70% til 48% (p < 0,01), og at antallet  
af kvinder, der var i højrisikogruppen og ikke ønskede 
videre undersøgelser faldt fra 26% til 3% (p < 0,01). 
Der var således flere, der fik foretaget en prænatal 
test, efter at tilbuddet om NIPT var blevet indført,  
formentlig fordi kvinder, som var nervøse for den  
lille procedurerelaterede abortrisiko ved CVS eller  
AC på ca. 0,5%, nu havde mulighed for at vælge en  
risikofri test.

I artiklen understreger man korrekt vigtigheden 
af information. Den gravide må inden valget af test 
forstå de forskellige undersøgelsesmetoders fordele 
og ulemper, herunder at NIPT er en screeningsme­
tode med visse begrænsninger [4], bl.a. kan man med 
NIPT ikke analysere for alle de kromosomfejl, der un­

dersøges for med CVS eller AC – specielt ikke hvis der 
foretages kromosomal mikro-array-analyse, som nu 
er standard på de fleste danske kromosomlaborato­
rier. Hyppigheden af såkaldte atypiske alvorlige kro­
mosomfejl er 1-2% i højrisikogruppen.

Sundhedsstyrelsen har for nylig gennemført en 
revision af retningslinjerne for fosterdiagnostik, gæl­
dende fra 1. marts 2017 [5]. Heri anføres det, at NIPT 
skal tilbydes som alternativ til invasive prøver hos 
kvinder, der efter nakkefoldsskanning og risikobereg­
ning tilhører højrisikogruppen. Selv om NIPT har vist 
sig at være den hidtil bedste screeningsmetode for 
T21, T18 og T13, er den i henhold til retningslinjerne 
forbeholdt højrisikogruppen, som udgør ca. 5% af de 
screenede. En meget væsentlig årsag hertil er for­
mentlig prisen pr. prøve, som p.t. ligger på ca. 5.000 
kr. Sundhedsstyrelsen har anbefalet, at analyserne 
foretages i Danmark, hvilket nu er muligt.

Spørgsmålet om, hvordan NIPT bedst implemen­
teres i det eksisterende prænatale screeningsprogram, 
overvejes i mange lande, og svaret er selvfølgelig af­
hængigt af, om sundhedsudgifterne betales over skat­
terne, via forsikringsordninger eller privat. Senest har 
sundhedsmyndighederne i Holland besluttet, at gra­
vide fra og med den 1. april 2017 skal have mulighed 
for at kunne vælge mellem nakkefoldsskanning med 
risikoberegning (gebyr: 168 euro), NIPT med svar på 
T21 + T18 + T13 eller NIPT med svar på alle kromo­
somer undtagen kønskromosomerne (begge mod et 
gebyr på 175 euro). Oplysning om fosterets køn eller 
kønskromosomabnormiteter gives ikke. 

NIPT videreudvikles i øjeblikket med stor hast til 
at omfatte mange kromosom- og genfejl. Selv om 
analysen udvides, er forventningen, at pris og svartid 
vil falde betydeligt. På længere sigt forventes NIPT 
derfor at blive en test, det vil være økonomisk muligt 
at tilbyde alle gravide kvinder i Danmark.
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