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Indledning

Til amterne, H:S, Kebenhavn og Frederiksberg kommuner, samt til landets
sygehuse, laeger, jordemedre mfl.

Med hjemmel i Lov om svangerskabshygiejne og fodselshjalp' fastsatter
Sundhedsstyrelsen retningslinjer for gennemfoerelse af de forebyggende
helbredsundersggelser i svangreomsorgen. Under hensyn til gvrig lovgivning,
serlig Lov om svangerskabsafbrydelse, vejledes sarskilt om tilretteleeggelse af
fosterdiagnostik.

De nye retningslinjer indeholder vasentlige andringer i forhold til
Sundhedsstyrelsens vejledning om praenatal information, radgivning og
undersogelse (1994)%.

Hovedandringerne er:

1. I stedet for automatisk sortering efter faste kriterier (fx alder), skal der
fremover veare et tilbud om information, som ger det muligt for den
gravide selv at tage stilling til undersggelserne (informeret valg). Tilbud
om information er det eneste tilbud, som uopfordret gives til alle gravide.

2. Den gravide skal kunne tilvalge en undersggelse, som bl.a. belyser

sandsynligheden for, at hun feder et barn med Down syndrom (nakkefolds-

scanning/blodpreve), samt en ultralydundersegelse omkring 18 uger, hvor
der bl.a. undersgges for strukturelle misdannelser og udviklingsdefekter.

3. Der skal som supplement til tilbud om information/rddgivning i det
sundhedsfaglige regi leegges oget vagt pa at informere gravide om
muligheder for at tage kontakt til patient- og handicaporganisationer, samt
leegges aget vegt pa information om samfundets hjelpe- og stette-
foranstaltninger, i de tilfeelde, hvor undersagelserne viser, at der er noget
alvorligt galt.

4. Der skal legges gget veegt pa kvalitetssikring og - kontrol af de faglige
ydelser, herunder information. Der fastsattes derfor bestemte krav til en

reekke undersegelsers palidelighed og ydeevne (bl.a. praediktiv veerdi). Det

er de enkelte afdelingers/laboratoriers faglige ansvar, at kvalitetssikre
ydelserne med henblik pa at opfylde disse krav. Sundhedsstyrelsen vil
endvidere fastsaette pligt til at indberette visse oplysninger om
undersoggelserne til Sundhedsstyrelsen.

De ovennavnte @ndringer i forhold til nuverende retningslinjer er iser bestemt af
folgende forhold: vanskeligheden ved at legitimere en fortsat opretholdelse af det

sakaldte alderskriterium, ikke mindst i lyset af fremkomsten af mere sikre metoder;
hensynet til at respektere den gravides selvbestemmelse, som forudsattes i Lov om

patienters retsstilling fra 1998; samt hensynet til at nedbringe antallet af
moderkage- og fostervandsprever med den hermed forbundne risiko for utilsigtet
tab af fostret.

' Lovbekendtgerelse nr. 622 af 19. juli 1995 om svangerskabshygiejne og fodselshjelp.
? Sundhedsstyrelsen : Vejledning om praenatal genetisk information, ridgivning og undersogelse (1994)
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http://www.retsinfo.dk/DELFIN/HTML/A1995/0062229.htm
http://www.retsinfo.dk/DELFIN/HTML/C1994/6031060.htm

De sundhedsfaglige principper og krav stetter sig pa anbefalingerne i rapporten
Fosterdiagnostik og risikovurdering (2003), som blev udarbejdet af en teknisk
sagkyndig arbejdsgruppe i Sundhedsstyrelsens regi. Om baggrunden for
retningslinjernes udformning henvises desuden til Sundhedsstyrelsens notat af 10.
oktober 2003 vedrerende nye retningslinjer for fosterdiagnostik’.

? Sundhedsstyrelsens hjemmeside om fosterdiagnostik
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http://www.sst.dk/Tilsyn/Biomedicin/Fosterdiagnostik.aspx?lang=da

1 Formal med fosterdiagnostik

Af Folketingets vedtagelse om fosterdiagnostik af 15. maj 2003 fremgik bl.a., at
formalet med fosterdiagnostik ikke er at hindre fodsel af bern med alvorlige
sygdomme eller handicap, men er at bistd den gravide med at treeffe sine egne valg
(bilag 1).

1.1 Formalet

Formalet med fosterdiagnostik er - inden for rammerne af dansk lovgivning - at
bista en gravid kvinde, som gnsker en sadan bistand, med at traffe sine egne valg.
Neutral og fyldestgarende radgivning er forudsatning herfor. Savel retten til at
vide, som retten til ikke at vide, skal respekteres. Undersggelser, som ikke i sig selv
er forbundet med en risiko for fostret, skal i det mulige omfang ga forud for
undersggelser, som kan indebare en sadan risiko. Undersggelserne tager sigte pa
at pavise eller udelukke alvorlige sygdomme eller handicap hos fostret, herunder at
afklare og optimere eventuelle behandlingsmuligheder. Formalet med
fosterdiagnostik er ikke at forhindre fgdsel af bgrn med alvorlig sygdom eller
handicap. Der ydes hjealp og stette til familier, hvor et barn som fglge af sygdom
eller handicap har krav pa srlig behandling, pleje og omsorg, og fosterdiagnostik
omfatter ogsa at informere om disse hjelpemuligheder.

Som en konsekvens af, at fosterdiagnostik ikke skal tilgodese et generelt
forebyggende hensyn (hindre fadsel), bortfalder grundlaget for at organisere
fosterdiagnostikken som et offentligt screeningsprogram, hvor sundhedsvasnet
tager initiativ til disse undersggelser over for den enkelte gravide ved at foresla,
anbefale, opfordre, invitere til eller ukaldet initiere dem. Tyngdepunktet i det
offentlige tilbud om fosterdiagnostik skal derfor flyttes fra automatisk visitation
efter bestemte kriterier, til et bredere tilbud om information, der ger det muligt for
den gravide selv at tage stilling til, hvad hun ensker (informeret valg). Indforelse af
en sadan informationsydelse er et principielt nyt element i fosterdiagnostikken
herhjemme. Det er Sundhedsstyrelsens opfattelse, at et tilbud om information om
undersogelser inden for svangreomsorgens regi ikke er at sidestille med en generel
anbefaling eller opfordring til, at den gravide skal gennemgé sddanne
undersagelser.
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2 Informeret valg

En gravid kvinde har ret til at fa information om fosterdiagnostik, safremt hun
gnsker dette. Informationen skal have karakter af en neutral rddgivning, som tager
udgangspunkt i at respektere kvindens egne vaerdier og forudsatninger (etniske,
sociale, uddannelsesmessige), samt i, at langt de fleste, men dog ikke alle
graviditeter ender med fedsel af et rask barn. Informationen skal bidrage til, at den
gravides tilvalg eller fravalg af fosterdiagnostik ikke hviler pa urealistiske
antagelser om fosterdiagnostikkens muligheder. Man kan ikke undersege for alt.
Ved fosterdiagnostik seger man iszr at udelukke tilstande, hvor der er stor fare for
at barnet der tidligt, udvikler fremadskridende svaer sygdom og invaliditet, eller
fodes med svaere varige mentale eller fysiske defekter. Med et meget restriktivt
kriterium ses dette hos omkring 1 ud af 100 bern. Hvis alle de fosterdiagnostiske
undersggelser er normale - hvilket ville veere tilfaeldet hos det store flertal af
underspgte - er risikoen halvt s& stor. Undersggelserne kan m.a.o. give gget
sikkerhed (sterre tryghed), men ikke en “garanti”. Der er endvidere mulighed for
uklare fund og gentagne underseggelser; invasive undersegelser er i sig selv er
forbundet med en vis risiko for fostret (1%), hvorfor sddanne undersegelser kun
udfores efter forudgéende risikovurdering, som ogsa kan omfatte klinisk genetisk
radgivning.

2.1 Basal information, udvidet information

Ved tilretteleeggelse af informationsydelsen (informeret valg) ber der laegges vagt
pa en helhedsbetragtning, dvs. en samlet vurdering af informations- og
raddgivningsressourcerne hos praktiserende laeger og det team af jordemedre, leger
og specialuddannede sygeplejersker, som findes pa fodestederne og i de klinisk-
genetiske afdelinger. Dette vurderes som en forudsatning for at tilvejebringe en
differentieret ydelse i et effektivt system, som - tilpasset efter de lokale forhold -
kan tilgodese, at gravide har forskellige behov for information.

Der skelnes mellem basal information om fosterdiagnostik, og udvidet information
om fosterdiagnostik. De to former for information overlapper emnemassigt, men
adskiller sig i detaljeringsgrad, individualisering og informationsdybde, samt i
faglige kompetencekrav til informationsgiveren.

2.1.1 Basal information og afklaring af den gravides gnske om
eller behov for udvidet information

Den basale information og afklaring af informationsbehov omfatter

1. At oplyse om muligheden og afklare, om den gravide gnsker information
om fosterdiagnostik (evt. sperge den gravide direkte), samt, forudsat den
gravides informerede samtykke hertil, og i nedennavnte reekkefolge:

2. Atafklare, om der er s&rlige risikofaktorer tilstede i familien
(familiehistorien, sleegtskab mellem foraldrene (fetter-kusine mv.),
habituel abort, eksposition), samt hvor sddanne risikofaktorer er til stede, at
informere den gravide om mulighed for neermere vurdering og radgivning,
og med den gravides samtykke at foretage visitation til relevant
radgivningsinstans (se herom narmere i afsnit 3.1.1).

Retningslinjer for fosterdiagnostik -
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3. Atgive den gravide et indblik i gvrige undersggelsesmuligheder (omtalt i
afsnit 3.1 og 3.3), disse undersaggelsers formal, samt i de vigtigste fordele
og ulemper (risici) ved disse undersggelser. Vedrerende information om
formalet med biologiske markerundersogelser som kan belyse risiko,
henvises til kapitel 3.1.2.

4. At besvare sporgsmal fra den gravide og i denne forbindelse vurdere, om
den gravide skal tilrades og/eller ensker udvidet information om
fosterdiagnostik, samt efter omstaendighederne med den gravides samtykke
effektuere henvisning med henblik herpa.

Ved sin vurdering af den gravides informationsbehov skal den, som
informerer, serligt vaere opmarksom pa betydningen af etniske,
demografiske, sociale og uddannelsesmaessige faktorer, samt pa egne
faglige forudsetninger.

5. Ativeerksatte/henvise til bestemte undersegelser, hvor den gravide pa
baggrund af den givne information ensker dette, og hvor den gravide ikke
ensker udvidet information om fosterdiagnostik som en forudsatning for
sin stillingtagen. Safremt der iveerksattes blodpreve mhp. at belyse risiko
for Down syndrom eller abne defekter skal den gravide - medmindre
nakkefoldsscanning er planlagt - samtidig henvises til bestemmelse af
gestationsalder ved ultralyd.

Der tages udgangspunkt i, at den praktiserende leege fortsat som
hovedregel vil vaere den forste, der ser den gravide i konsultation.

2.1.2 Elektronisk kommunikation

I takt med den almindelige samfundsudvikling forventes elektronisk
kommunikation i et vist omfang at indgé ved tilretteleggelsen, fx at gravide kan
benytte muligheder for internetbaseret bestilling af bestemte underseggelser bortset
fra invasiv diagnostik. Sddanne lgsninger skal ligeledes muliggere et informeret
valg, hvilket der bar tages hensyn til ved tilretteleggelsen af den elektroniske
formular. Eksempelvis kan denne indeholde et obligatorisk informationstrin
(information om undersggelsen) samt evt. et obligatorisk trin hvor kvinden skal
besvare enkle ja/nej/ved ikke spergsmal vedrerende undersggelsen (test din viden),
og modtager respons baseret herpa. Ved obligatorisk trin forstas, at der anvendes
scriptblokering, hvis spergsmaélene ikke besvares.

Ved en elektronisk rekvireret undersggelse vil undersggeren/provetageren
endvidere altid gennem udspergen skulle sikre sig, at kvinden har forstaet
undersoggelsens formal og evt. hermed forbundne ulemper/risici, for undersggelsen
foretages.

2.1.3 Udvidet information om fosterdiagnostik

Det overordnede perspektiv hermed er at uddybe undersegelsernes formal,
begraensninger samt praktiske forleb, samt at forberede den gravide pd muligheden
for atypiske/ problematiske undersegelsesforlgb, herunder hvilke konsekvenser
forskellige underseggelsesresultater kan fa. Der leegges herved is@r vaegt pé at
uddybe forstielsen af markeranalyser og sen gennemscanning.

Den udvidede information forudsettes vidtgdende individualiseret efter den
gravides behov i situationen. Den vil ofte kunne omfatte:
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1. En dialog med kvinden for at identificere og besvare spergsmal eller
tvivlspunkter, som den gravide rejser.

2. At drefte og forklare risikobegrebet med udgangspunkt i en gennemgang af
det typiske forleb af en nakkefoldsscanning eller blodpreve, som ferer til
en beregnet risiko der ret entydigt kan betegnes enten som hgj risiko eller
lav risiko (bilag 2); hgj risiko stiller kvinden over for et valg angdende
invasiv diagnostik (moderkageprove, fostervandsprove).

3. At gennemga og drofte eksempler pa problemsituationer efter
nakkefoldsscanning og/eller blodpraveundersggelse, eksempelvis meget
hgj beregnet risiko, eller en beregnet risiko lige over eller lige under det
fastsatte cut-off (omegnsrisiko).

4. At gennemgé formélet med og det typiske forleb af en sen
gennemscanning med en fremheavning af forskellen mellem obstetrisk og
fosterdiagnostisk sigte, herunder at resultatet i naesten alle tilfaelde
bekrefter formodningen om, at der ikke er noget galt med fostret.

5. At omtale eksempler pé alvorlige misdannelser, som kan péavises ved sen
gennemscanning, samt eksempler pa alvorlige misdannelser, som ikke kan
pavises. Endvidere omtale/eksemplificere problemsituationer som felge af
fund af mindre betydende misdannelser, fund af forandringer som kan
normaliseres inden fedslen, inkonklusive fund, gentagelse af undersggelse.

6. At omtale eksempler pa fund af alvorlige enkeltmisdannelser, hvor
omfattende, komplicerede og evt. risikable indgreb efter fodslen i nogle
tilfeelde kan korrigere defekten nasten fuldstendigt, og muliggere en
normal tilvaerelse; Dette omfatter sdvel eksempler, hvor pranatal pavisning
kan gavne prognosen, som eksempler, hvor dette er uden betydning for
prognosen.

7. At omtale at fund af misdannelse(r) ved sen gennemscanning ofte kan fore
til behov for andre undersggelser (fostervandsundersggelse mv.), oftest for
at afklare, om &rsagen er en kromosomfejl.

8. At fastholde det realistisk forventelige perspektiv, som er, at
undersogelserne formentligt vil forlebe planmeessigt, hejst sandsynligt
(>97%) med bekraeftelse af, at fostret er sundt og rask. Understregningen
af de problematiske aspekter vil ellers kunne tegne et skaevt billede af en
undersogelse, som er velanskrevet blandt naesten alle gravide efter en
arrekkes tilbud herom til en stor del af disse.

9. Ativerksette de ikke-invasive undersggelser, som den gravide pa
informeret grundlag beslutter sig for, herunder at informere om
sandsynlige ventetider p& undersogelser, samt for svar pa resultat af
undersggelser.

Sundhedsstyrelsen anbefaler, at ansvaret for den udvidede information placeres ved
den obstetriske afdeling/fodestedet, som kvinden har valgt. Der kan imidlertid
lokalt - eksempelvis bestemt af stor afstand til fodestedet - vare behov for at se pa
andre lgsninger. Det er op til de enkelte amter, H:S og Kebenhavns og
Frederiksberg kommuner at treeffe endelig beslutning herom, herunder ivaerksatte
fornaden efteruddannelse af de sundhedspersoner, der skal varetage opgaven.

2.1.4 Gruppekonsultationer

Information kan evt. tilbydes som gruppekonsultationer, som et supplement til
muligheden for individuel konsultation. En fordel ved gruppekonsultationer er, at
informationsressourcerne kan udnyttes bedre. En ulempe er, at nogle gravide vil
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holde sig tilbage. Der skal derfor altid veere mulighed for, at en gravid, som ensker
dette, kan f3 individuel konsultation.

2.2 Information uden for sundhedsvaesenets regi

Det pahviler en sundhedsperson, som informerer en gravid, at gere opmarksom pa
muligheden for, at den gravide - pa eget initiativ og ansvar - kan opna radgivning
og information uden for sundhedsvasnets regi (jf. i denne forbindelse Folketingets
vedtagelse om fosterdiagnostik, bilag 1). Endvidere ber man efter den gravides
onske vere behjelpelig med at etablere en sddan kontakt via henvisning til et
relevant videnscenter eller paraplyorganisation, gennem hvilken mere detaljeret
visitation kan ske. Oplysning om muligheder herfor med adresser og telefonnumre
kan findes pa Sundhedsstyrelsens hjemmeside.

En gravid/et par kan have et enske om at fa kontakt til en familie eller foraeldre til
et barn med en bestemt sygdom eller handikap (fx Down syndrom eller Turner
syndrom), eller til en forening som reprasenterer mennesker med sddanne
sygdomme eller handikap. Det kan fx veere for at fa supplerende information om
sociale hjeelpemuligheder og stetteforanstaltninger, om at leve med sygdom eller
handikap, eller at fa selve spergsmalet om fosterdiagnostik belyst fra anden side,
end den rent sundhedsfaglige.

I praksis skennes behov for ikke-medicinsk radgivning/information iser at ville
kunne opsté i situationer, hvor et undersggelsesfund peger p4, at der er noget
alvorligt galt med fostret, og hvor provokeret abort overvejes som en mulighed
losning. Generelt ber man dog vaere opmarksom pa, at en gravid ogsa i andre
sammenhaeng kan have et sddant enske.

Information/radgivning uden for sundhedsvesnets regi vil ikke vere omfattet af
Sundhedsstyrelsens lovbestemte tilsyn eller sundhedsvasnets klagemuligheder, og
sundhedspersonen padrager sig ikke ansvar ved at formidle en kontakt, safremt den
gravide/parret fremsatter gnske herom.
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3 Undersggelser og genetisk radgivning

3.1 Risikovurdering

En risikovurdering er ikke diagnostisk, dvs. kan ikke med sikkerhed afgere, om der
er noget galt med fostret. Formaélet er at bedemme sandsynligheden for, at en
bestemt ugnsket begivenhed kan indtraede, for at give den gravide et bedre
grundlag for stillingtagen til diagnostiske undersegelser, serlig hvor sidstnavnte
undersogelser i sig selv er forbundet med en vis risiko for fostret.

3.1.1 Risikovurdering pa grundlag af familieere o.a. risikofaktorer

Indhentelse/anvendelse af genetisk relevante familieere oplysninger forudsatter den
gravides informerede samtykke hertil. Oplysning om familizere fortilfzelde kan i
nogle tilfzelde indicere en meget hgj risiko. Manglende oplysning om tidligere
forekomst i familien har derimod kun ringe pradiktiv vaerdi - man kan ikke
udelukke sygdom eller handicap. Kromosomsygdomme er sjaeldent arvelige, men
kan dog veere det. Risiko for misdannelser er nogenlunde jeevnt fordelt i
befolkningen.

Folgende oplysninger i familiehistorien bar fore til at drafte henvisning til genetisk
radgivning og risikovurdering ved klinisk genetisk landsdelsafdeling:

1. Pavist kromosomafvigelse hos fostret i en tidligere graviditet
Det kommende barn har levende eller afdede seskende eller halvseskende
med kendt kromosomafvigelse (fx Down syndrom) kendt
misdannelsessyndrom eller kendt arvelig sygdom

3. Det kommende barn har sgskende eller halvsgskende med
udviklingsheemning/mental retardering af ukendt arsag

4. Den ene eller begge foreldre har faet pavist genetisk sygdom og/eller faet
pavist anleegsbaerertilstand

5. Familiehistorien rummer i gvrigt (fx hos farbror, faster, morbror, moster,
faetter eller kusine til barnet) oplysning om genetisk sygdom eller medfedte
misdannelser.

Folgende oplysninger i familiehistorien ber fore til at drefte henvisning til
fodestedet:

6. Der er mulige fosterskadende ekspositioner, fx medikamina
7. Habituel abort (den gravide har haft > 3 spontane aborter)

Ved oplysning om habituel abort, som ikke tidligere er udredt, forudsattes, at
fodestedet i samarbejde med klinisk genetisk afdeling ivaerksetter relevante
undersggelser, hvilket kan omfatte kromosomanalyse af parret og pa baggrund
heraf stillingtagen til evt. moderkageprove, evt. sen gennemscanning.

Folgende oplysninger ber fore til, at familiehistorien szrligt indgaende belyses,
evt. efter omsteendighederne til at drafte henvisning til klinisk-genetisk
landsdelsafdeling eller anden relevant radgivningsinstans (fx haemoglobino-
paticenter):
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8. Slaegtskab mellem foreldrene (fx faetter-kusine)
3.1.2 Risikovurdering p& grundlag af biologiske markgrer* for
Down syndrom (nakkefoldsscanning, blodprgve)

En gravid kan tilveelge nakkefoldsscanning og/eller blodpreve, som belyser risiko
for at fosteret vil foades med Down syndrom. P& grundlag heraf kan kvinden
vurdere, om hun ensker forholdene definitivt atklaret ved invasiv undersggelse.
Dog ber tilbud om vederlagsfri invasiv diagnostik i offentlig regi kun gives, hvor
den beregnede risiko er lig med eller hgjere end odds 1:250 ved terminen (cut-off
veerdi, terskelrisiko). Det forudsattes herved, at gestationsalderen er bestemt ved
ultralyd.

Sundhedsstyrelsen har fastsat cut-off vaerdien ved 1:250 under hensyn til at
optimere den prediktive verdi af savel et ugunstigt testsvar (risiko sterre end cut-
off veerdi) som et gunstigt testsvar (risiko mindre end cut-off vaerdi), samt mindske
risikoen for utilsigtet fostertab sfa. invasiv diagnostik

I gennemsnit vil kvinder, hvis beregnede risiko ligger over den anforte terskel (og
som folge heraf tilbydes vederlagsfri invasiv diagnostik), have en hgj beregnet
risiko for at barnet fades med Down syndrom (odds ~1:20-1:50 athaengig af,
hvilken test det drejer sig om), og kvinder, hvis beregnede risiko ligger under
denne teerskel (og som folge heraf ikke tilbydes vederlagsfri invasiv diagnostik),
have en lav beregnet risiko (odds =1:1780-1:3686). Testens formal er - hvilket skal
fremga af en korrekt givet information - at afgere, om kvinden har en hgj eller en
lav risiko for, at barnet vil fades med Down syndrom, hvilket kan konkretiseres
narmere athangig af test og alder (se vejledende eksempler i bilag 2). Som falge
af uundgaelig spredning pa bestemmelserne (pga. biologisk variation og varians pa
malinger) vil der dog hos en mindre andel af undersggte findes en beregnet risiko,
som ligger teet pa den ene eller anden side af teerskelrisikoen (sakaldt
omegnsrisiko). Sddanne situationer kan stille saerlige krav til rddgivningen, og
kvinden skal vare forberedt pd muligheden heraf.

3.1.2.1 Biofysiske og biokemiske markgrer for Down syndrom
Tilbuddet til gravide skal baseres pé folgende undersogelser, som kan udferes hver
for sig eller kombineret: nakkefoldsscanning i 1. trimester (uge 1140 til uge 13+6
dage), blodpreve i 1. trimester (uge 8+0 til uge 13+6 dage (doubletest)), og
blodpreve i 2. trimester (uge 15+0 til uge 22+0 (tripletest, tripletest+1).

Anvendt hver for sig har de ovennavnte tests (nakkefoldsscanning, doubletest,
tripletest/tripletest+1) stort set ligevaerdig preediktiv veerdi, men hvis to af disse
undersggelser kombineres i et felles risikoestimat kan den praediktive vaerdi
foreges vesentligt. I 1. trimester kan nakkefoldsscanning kombineres med
blodpreve (kombinationstest). Baseret pa denne kombination forventes udviklingen
i det kommende arti at muliggere yderligere markant reduktion af falskpositivraten,
med deraf afledt yderligere reduktion i antallet af invasive undersegelser. En
forggelse af den preediktive verdi kan endvidere opnas ved at kombinere blodpreve
i 1. trimester med blodpreve i 2. trimester i et faelles risikoestimat (integreret
biokemisk markertest), men prisen herfor er lengere ventetid pd en afklaring af

* Biologiske markerer for risiko er malte stofkoncentrationer eller anatomiske variationer, som fordeler sig
forskelligt i gruppen af kvinder med afficeret foster, og gruppen af kvinder med ikke-afficeret foster. Med
kendskab til disse fordelinger, kan sandsynligheden for afficeret/ikke afficeret foster beregnes ud fra malte vaerdier
hos en kvinde.
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risikoen. Den integrerede biokemiske test kan dog, eksempelvis hvor det drejer sig
om en &ldre gravid, overvejes som et alternativ til kombinationstesten, og indtil
kapacitet for sidstnevnte er fuldt etableret.

3.1.3 Biokemiske markgrer for neuralrgrsdefekt mv.

En gravid kan tilveelge undersogelse for serum-alfafatoprotein (S-AFP), som et
mere begranset alternativ til gennemscanning med ultralyd ved 18 uger eller
derefter. Undersogelsen belyser risiko for, at barnet vil fodes med rygmarvsbrok,
manglende hjerne/kranie udvikling, eller andre sékaldt “abne” defekter (fx
gastroschise). Der skal som supplement til blodpreven ske bestemmelse af
gestationsalder ved ultralyd (i denne sammenhang: biparietaldiameter (BPD)).

3.2 Radgivning vedrgrende risiko
3.2.1 Radgivning om risiko ud fra familiehistorien

Radgivning i tilfeelde, hvor der foreligger oplysning om familiere risikofaktorer, er
som hovedregel en klinisk-genetisk specialopgave, men der kan evt. efter lokal
aftale veere delegation til fodestedet af bestemte problemstillinger. Formalet er at
afklare den genetiske risiko og informere om den tilstand, som risikoen angér, som
grundlag for kvindens stillingtagen til evt. yderligere undersggelser, herunder evt.
invasiv diagnostik.

3.2.2 Radgivning om risiko ud fra biologisk markgrundersggelse

Kvinden skal som udgangspunkt informeres og radgives om den beregnede risiko
af undersogelsens sundhedsfaglige rekvirent, som efter omstaendighederne kan
vaere praktiserende lege eller fodestedet. Dog ber det altid undgas at kommunikere
delresultater af tests, hvis formal er at kombinere ikke-korrelerede markerer i to
eller flere adskilte undersggelser i et samlet risikoestimat (fx blodpreve efterfulgt
af nakkefoldsscanning (kombinationstest)). I sddanne tilfalde informeres og
radgives alene af den instans, som meddeler den definitive beregnede risiko
(eksempelvis fadestedet, hvis kvinden har ensket kombinationstest).

Safremt den testspecifikke risiko (odds for at fade et barn med Down syndrom) er
storre end eller lig med 1:250 (termin), tilbydes invasiv diagnostik (moderkage-
eller fostervandsundersagelse) vederlagsfrit i offentligt regi. Selv hvor der
foreligger en hgj beregnet risiko, eksempelvis odds 1:20, er det mest sandsynligt, at
der ikke er noget galt, hvilket den gravide i denne situation altid skal informeres
om.

3.3 Diagnostiske undersggelser

For at en undersagelse kan karakteriseres som diagnostisk, ma
undersegelsesresultatet (diagnosen) vere sa sikkert, at det kan danne grundlag for
en beslutning om intervention (fx behandlingsbeslutning, eller beslutning om
provokeret abort).
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3.3.1 Sen gennemscanning ("misdannelsesscanning’)

En gravid kan tilveelge ultralydundersegelse ved omkring 18 uger, hvor
undersogelsen er mest pélidelig mht. at pavise misdannelser. Undersegelsen er ikke
1 sig selv forbundet med kendte helbredsmaessige skadevirkninger for mor eller
barn.

Undersogelsens formal er at pavise eller udelukke tilstande, som ubehandlet er
forbundet med vaesentligt eget risiko for sen intrauterin fosterded eller neonatal
ded, kronisk sygelighed med vasentligt sget mortalitet i barnealderen, eller
overlevelse med betydende mentale eller fysiske deficit. Sddanne misdannelser
forekommer med en hyppighed pa godt 1%. Den gravide skal have bade mundtlig
og skriftlig information som en forudsetning for samtykke til undersogelsen.
Desuden henvises til afsnit [V.2.1 vedrerende standard for ultralydundersogelse
ved 18 uger.

Safremt den gravide kun er interesseret i, at der opnés informationer vedrerende
svangerskabets datering, liv, antal mv. (obstetriske formal), skal der tages hensyn
hertil ved planlaegning og tilretteleggelse af undersggelsen, eksempelvis angdende
undersggelsestidspunkt.

3.3.2 Invasiv diagnostik (moderkage- og fostervandsprgver mv.)

Diagnostiske undersegelser af fosterrepraesentativt vaev er - uanset, om det drejer
sig om undersggelse for kromosomafvigelse, eller for monogen arvelig sygdom -
undersggelser med meget hgj diagnostisk sikkerhed i et kvalitetssikret regi. Den
gravide skal vere forberedt pd muligheden af, at proven evt. skal tages om (<2%),
samt vaere informeret om den med undersegelsen forbundne ggede risiko for
utilsigtet fostertab (1%), ligesom det er vigtigt at informere om, hvornar svar kan
forventes (jf. i denne forbindelse kapitel 4.3).

3.3.2.1 Invasiv diagnostik pa grundlag af undersggelse for
biofysiske/biokemiske risikomarkarer
Som folge af, at alderskriteriet bortfalder og erstattes af risikovurdering baseret pa
biomarkerer (nakkefold, blodpreve), vil den kvantitativt overvejende del af
invasive underseggelser fremover vare begrundet i, at den gravides risiko for at
fode et barn med Down syndrom, fastlagt med blodpreve og/eller
nakkefoldsscanning i et kvalitetssikret regi, er hgjere end eller lig med odds 1:250
for fadsel af afficeret barn.

3.3.2.2 Invasiv diagnostik pa grundlag af klinisk-genetisk
undersggelse og radgivning

Invasiv diagnostik kan endvidere tilbydes, hvor der ved klinisk genetisk radgivning

og undersggelse findes indikation herfor, og hvor andre undersagelser ikke

yderligere kan afklare indikationsstillingen.

3.3.2.3 Invasiv diagnostik af andre grunde
Endvidere kan invasiv diagnostik komme pa tale af andre grunde, eksempelvis
hvor fund ved en ultralydsscanning indicerer dette.
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3.4 Radgivning vedrgrende diagnostiske fund

Det skal tilstreebes, at rddgivningen er s realistisk og negtern, og sé fuldstendig
som muligt, idet kvindens selvbestemmelse konsekvent skal respekteres. Den ber
afpasses kvindens/parrets situation og forudsatninger, idet de forskellige
muligheder fremlegges abent, herunder behandlingsmuligheder og samfunds-
massige hjelpe- og statteforanstaltninger.

Tilbud om stettesamtale skal i pAkommende fald gives efter abortlovens
bestemmelser herom, ligesom der altid forinden kvinden treeffer sin beslutning skal
informeres om muligheden for at opna information/radgivning uden for det
sundhedsfaglige regi. Nar kvinden har truffet sit valg endeligt, skal dette valg
respekteres og stattes.

3.4.1 Radgivning ved pavist kromosomafvigelse eller arvelig
sygdom hos fostret

Radgivningen ved fund af kromosomsygdom eller monogen arvelig sygdom finder
sted i klinisk-genetisk regi, dog kan der lokalt efter konkret aftale ske delegation af
visse problemstillinger til fodestedet (gynakologisk-obstetrisk specialregi).
Rédgivningen omfatter medicinske, psykologiske, skonomiske og sociale aspekter
herunder samfundsmaessige statteforanstaltninger. Der leegges vaegt pa at nuancere
og uddybe informationen, for at belyse hele det prognostiske spektrum.

3.4.2 Radgivning ved pavist misdannelse/somatisk
udviklingsdefekt hos fostret

Ved fund af misdannelse mv. vil den opfelgende information/rddgivning af den
gravide som oftest finde sted i gynaekologisk-obstetrisk specialregi, idet det
forudseettes at der herved efter en konkret vurdering inddrages relevant anden
faglig ekspertise, eksempelvis hvor det drejer sig om at vurdere
behandlingsmuligheder eller belyse hjelpemuligheder/statteforanstaltninger.
Nutidens muligheder for neonatal intensivbehandling og -kirurgi, og kirurgiske
behandlingsmuligheder i opvaeksten, har radikalt @ndret udsigterne ved mange af
disse tilstande, men det kan evt. dreje sig om store og gentagne indgreb og
komplicerede behandlingsforleb med en vis mortalitet, som stiller store krav til
parrets og familiens ressourcer.
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4 Seerlige krav til undersggelser

4.1 Markgrundersggelser

Nedenstaende omfatter tekniske krav, som kan opfyldes i et kvalitetssikret regi., jf.
i denne forbindelse kapitel 5.3.

4.1.1 Biokemiske markgrer for Down syndrom (double, triple,
triple+1)

Ved cut-off = 1:250 (termin) skal testen give en detektionsrate pa mindst 70% for
en falskpositivrate pd hejst 5,5% (herved skal opnas, at gennemsnitlige odds for at
fostret er afficeret ved terminen, givet ugunstig testresultat (OAPR), er > 1:50, og
at gennemsnitlige odds for at fostret er afficeret ved terminen, trods gunstigt
testresultat (OANR), er < 1:1800). Beregningsgrundlag er danske gravides
aldersfordeling 1998 (Danmarks Statistik).

4.1.2 Biofysiske markgrer for Down syndrom (Nakkefold, NT)

Ved cut-off = 1:250 (termin) skal testen give en detektionsrate pa mindst 70% for
en falskpositivrate pa hgjst 5% (herved skal opnas at gennemsnitlige odds for at
fostret er afficeret, givet ugunstigt testresultat (OAPR), er > 1:50, og at
gennemsnitlige odds for at fostret er afficeret, trods gunstigt testresultat (OANR),
er < 1:1800). Beregningsgrundlag er danske gravides aldersfordeling 1998
(Danmarks Statistik).

4.1.3 Kombination af nakkefoldsscan med blodprgve i 1. trim.
(kombinationstest)

Ved cut-off = 1:250 (termin) skal testen give en detektionsrate pa mindst 85% for
en falskpositivrate pa hgjst 3% (herved skal opnas at gennemsnitlige odds for at
fostret er afficeret, givet ugunstigt testresultat (OAPR), er > 1:20, og at
gennemsnitlige odds for at fostret er afficeret, trods gunstigt testresultat (OANR),
er < 1:3500). Beregningsgrundlag er danske gravides aldersfordeling 1998
(Danmarks Statistik).

4.1.4 Andre kombinationer (integreret test 1.+2.trimester)
Ved cut-oftt = 1:250 (termin) skal testen mindst opfylde kravene i kapitel 4.1.3.

4.1.5 Biokemiske markgarer for rygmarvsbrok o.a. abne” defekter
(alfafgtoprotein)

Ved cut-off ved = 2.5 MoM skal testen give en detektionsrate pa mindst 85% for en
falskpositivrate pa hejst 0.3% (herved skal opnés at gennemsnitlige odds for at
fostret er afficeret, givet ugunstigt testresultat (OAPR), er >1:5, og at
gennemsnitlige odds for at fostret er afficeret, trods gunstigt testresultat (OANR),
er <1:8000).
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4.1.6 Vedrgrende grundlag for beregning af gestationsalder

Hvor gestationsalder indgar i beregningsgrundlag for risiko pa grundlag af
markerer, som @ndrer sig hurtigt (fra dag til dag) i graviditeten, ber denne vaere
bestemt ved ultralydundersegelse. De fastsatte krav til undersegelserne er baseret
herpa.

4.1.7 Vedrgrende risikoberegning

Den beregnede risiko pa grundlag af biofysisk og/eller biokemisk
markerundersagelse, som leegges til grund ved information af kvinden, skal vere
risikoen for fadsel af afficeret barn i fraveer af intervention (terminsrisiko). Dette
hindrer ikke, at der evt. som supplement hertil kan oplyses om sandsynlighed for
afficeret foster pa undersggelsestidspunktet.

4.2 Sen gennemscanning
4.2.1 Standard for sen gennemscanning (undersggelse omkring
18 uger)

Undersogelsen omfatter kraniets form + specificerede interne strukturer, fx
ventrikelstorrelse; rygmarven; bughulens form og indhold pa niveau med
mavesakken, samt pa niveau med nyrer og navle; nyrebakkenet (AP <5Smm);
abdominothoracal fremtraeden (diafragma/blare); brysthule pa niveau med 4-
kammer billede af hjertet; arme - 2 x 3 knogler og hénd (ej fingertaelling), ben -
2 x 3 knogler og fod (ej tatelling).

Der ber undlades systematisk undersegelse for ’blede markerer”, hvorved forstés
mindre anatomiske variationer som i nogle undersggelser udviser en vis korrelation
med kromosomafvigelse, fx trisomi. Isoleret fund af en enkelt bled marker er af
tvivlsom verdi, specielt hvor der allerede er undersegt for Down syndrom. To eller
flere accidentelt fundne blede markerer kan dog vere signifikant, og skal dreftes
med den gravide/parret.

Safremt en afdeling ikke kan opfylde de ovennavnte krav (standarden), kan
afdelingen ikke tilbyde sen gennemscanning med undersogelse for misdannelser.

4.3 Invasive undersggelser

Fer invasiv undersggelse ber der altid udferes ultralydsscanning med henblik pa
bestemmelse af gestationsalder.

Transcervikal adgang ber som hovedregel ikke benyttes ved tagning af
moderkageprove (CVS), idet det ikke er atklaret om abortrisikoen er oget ved
denne fremgangsmade. Fostervandspreve (AC) ber ikke anvendes for 15 fulde
uger, medmindre der er sarlige grunde.

4.3.1 Analyser med kort svartid

Der ber ved kromosomdiagnostikken rutinemeessig - som supplement til
karyotypeundersggelsen - anvendes analysemetoder med kort svartid (FISH, PCR,
eller direkte CVS).
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5 Tilsyn, evaluering, kvalitetssikring
og - kontrol

Det er en vaesentlig malsaetning med de nye retningslinjer, at antallet af invasive
undersggelser mindst halveres. Dette forudsaetter bl.a., at de nye metoder til
risikovurdering i praksis lever op til de i kapitel 4.1 fastsatte krav til ydeevne. Disse
metoder er endvidere meget kvalitetsfolsomme, hvorfor der stilles krav om
systematisk kvalitetssikring og - kontrol af ydelserne. Sundhedsstyrelsen vil
desuden nér ordningen er etableret foretage en evaluering af , om ordningen
fungerer tilfredsstillende.

51 Indberetningspligt vedrgrende visse
undersggelser

For at muliggere en evaluering af den samlede ordning og de enkelte enheders
funktion, vil Sundhedsstyrelsen nér ordningen er etableret fastsatte en
indberetningspligt vedrerende undersegelser som omfatter biokemisk og biofysisk
risikovurdering, samt invasiv diagnostik.

5.2 Kvalitet af informeret valg

Informationsydelserne kan ikke kvalitetssikres/-kontrolleres ved hjalp af simple
direkte kvalitetsmal. Pga. at det informerede valg geores til forankringspunkt for
hele organisationen, er det imidlertid veesentligt, specielt i en overgangsfase, at
belyse udviklingen ved indirekte kvalitetsmal. Der skal som minimum i det enkelte
amt etableres en ordning, som kan monitorere brugertilfredshed pa udvalgte
malepunkter i graviditetsforlabet, eksempelvis som led i evalueringer hvert andet
ar. Da det kan forventes, at man i forskellige amter vil gribe opgaven forskelligt an,
ber en samlet evalueringsmodel muliggere at sammenligne erfaringerne. Som
supplement hertil, og serligt med henblik pé at styrke kvaliteten af
informationsydelsen, anbefaler Sundhedsstyrelsen, at man i sygehusejernes regi
fremmer gennemferelse af projekter med kvalitetsudviklende og - evaluerende
formal, herunder stikpreve-spergeskemaundersegelser, fokusgruppeinterviews,
audit, forlgbsunderseogelser eller lign.

5.3 Kvalitet af laboratorieundersggelser

Det er dokumenteret, at undersggelser til biokemisk og biofysisk risikovurdering er
meget folsomme for kvalitetssvigt. Rigoristisk kvalitetssikring og - kontrol er
derfor en forudsatning for at opfylde retningslinjernes krav til disse undersegelser,
samt for at til leve op til anerkendte analysestandarder. Kvalitetssikring og -kontrol
skal omfatte den samlede aktivitet, dvs. savel biokemi/ultralyd som risikoberegning
og svarafgivelse. Kontrolprocedurer skal, hvor dette er relevant, omfatte savel
intern som ekstern kontrol. Sarligt understreges betydningen af kontinuerlig
mediankontrol i forhold til den enkelte undersggers/sonografs malinger (MoM),
samt i relevant omfang kontrol og revision af anvendte statistiske parametre. Det er
endvidere et fagligt ansvar at sikre, at personale, som skal udfere mélingerne, har
de forngdne uddannelsesmassige forudsatninger herfor.
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Endvidere henvises til kapitel 6.1 vedrerende fornedent kvantitativt underlag for
analyser og procedurer.

53.1 Opbevaring af prgvemateriale og billeddiagnostisk
dokumentation

Med henblik pé at sikre muligheden for analyse og identifikation af fejl, samt for at
sikre et grundlag for fortsat metodeudvikling, anbefales det, at biologisk
prevemateriale og (udvalgte) billeddiagnostiske data opbevares forelgbig i mindst
fem ér fra undersogelsestidspunktet, og séledes, at de er tilgaengelige efter CPR-
nummer og undersggelsesdato.

5.4 Kvalitet af andre undersggelser

En afdeling, som tilbyder sen gennemscanning, skal i kvalitetssikrende gjemed
opfolge og registrere graviditetsudfald blandt alle undersogte (savel med som uden
diagnose af misdannelse(r) eller udviklingsdefekt(er)), og arligt pa baggrund heraf
evaluere funktionen. For udvalgte enkeltmisdannelser, og hvor dette er muligt, skal
opnaede dektionsrater og falskpositiv/falsknegativ -rater belyses.

Endvidere skal der i en afdeling, som tilbyder sen gennemscanning, vere fastlagt
rutiner for oplaering, supervision, samt procedurer, som sikrer at diagnostisk tvivl
afklares pé relevant kompentenceniveau (afdelingsinstruks).

54.1 Journalfgring (svangrejournal/vandrejournal)

I forbindelse med en forestaende revision af svangrejournalen og vandrejournalen,
vil forhold vedrerende information, gestationsalder mv. fremga mere detaljeret.

Retningslinjer for fosterdiagnostik -
praenatal information, risikovurdering, radgivning og diagnostik 20



6 Organisation

Ved tilretteleeggelsen efter de nye retningslinjer forudsattes, at de sedvanlige
principper for opgavefordeling og specialeplanlaegning felges. Almen praksis og de
amtslige fodeafdelinger er som hidtil udgangspunkt for tilretteleeggelsen. For de
mere komplicerede funktioner er et starre procedureunderlag (dermed ogsa
patientunderlag) en forudsatning for, at ekspertise og kvalitet kan fastholdes, og at
uddannelse, udvikling og forskning kan varetages.

Selv om de nye retningslinjer indebaerer en raekke vaesentlige endringer i forhold
til nuveerende praksis, bibeholdes grundtreekkene i den nuvarende organisation,
som er forankret omkring samarbejde mellem almen praksis, fedestederne, de
genetiske centre, og andre specialiserede funktioner. Hovedpunkterne i
opgavefordelingen er, at leeger i almen praksis fortsat ser kvinden ved 1.
svangrekonsultation, giver den basale information, og sikrer korrekt visitation.

Grundlaget for visitation andres dog, idet det overordnede hensyn bliver kvindens
selvbestemmelse (informeret valg). P4 basisniveau har det ogsa efter den
nuverende ordning varet forudsat, at jordemedre 1 jordemodercentre og leger pa
fodestederne folger op pé informationen givet i almen praksis. Denne rolle styrkes
nu (udvidet information), og ma specielt antages at vaere afgarende i
implementeringsfasen af de nye retningslinjer. Fodestederne varetager
ultralydsscanning med henblik pa fastsattelse af gestationsalder. Det udvidede
tilbud om adgang til sen gennemscanning har i praksis veeret givet til en stor del af
gravide gennem en arraekke. Det er ligeledes principielt i overensstemmelse med
nuvarende organisation de fleste steder i landet, at supplerende
information/opfelgning i relation til resultat af biomarkerundersegelser, genetiske
undersoggelser, moderkage- eller fostervandspreve, samt undersogelse for
misdannelser, fortrinsvis gives pé en obstetrisk specialafdeling, som forudsattes at
arbejde sammen med et regionalt genetisk center, en fosterpatologisk funktion og
en obstetrisk landsdelsafdeling. P& landsdelsniveau varetager genetiske centre og
eventuelle regionale satellitfunktioner som hidtil den genetiske radgivning.

Det vurderes derfor, at de nye retningslinjer vil kunne gennemferes inden for
rammerne af den nuverende organisation, selv om de eksisterende lokale
forudseetninger vil varierer betydeligt pa landsplan.

6.1 Kvantitativt underlag for analyser og procedurer

Ved tilretteleeggelsen bar der ud fra kvalitetssikringshensyn ske en
vurdering/revurdering af procedureunderlag for funktioner.

6.1.1 Prgveunderlag for biokemiske markgranalyser

Uafhengig laboratoriefunktion (egne statistiske parametre) forudsetter at
analyseflow er mindst 5.000 analyser arligt, optimalt over 10.000. Hvis arligt
workload er 1000-5000, kan et laboratorium udfere analysen safremt laboratoriet
indgar i et netveerk af laboratorier, som anvender felles statistiske parametre
(spredning, median, MoM mv.). Et laboratorium med under 1000 analyser arligt
ber ikke udfere analysen, uanset om der samarbejdes med andre laboratorier.
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6.1.2 Procedureunderlag for nakkefoldsscanning (NT)

Det minimale procedureunderlag for at opretholde optimal rutine skennes at vaere
500 underspggelser per ar per sonograf. Der kreeves mindst to sonografer for
kontinuert funktion.

6.1.3 Procedureunderlag for moderkageprgve (CVS) og
fostervandsprgve (AC)

Opretholdelse af forneden rutine hos den, som skal udfere provetagning,
forudsetter udforelse af mindst 75 moderkageprever arligt, og/eller mindst 25
fostervandsprever arligt. Sidstnavnte tal er evidensbaseret, hvorimod ferstnavnte
beror pa et erfaringsbaseret fagligt konsensussken.

Da antallet af invasive procedurer forventes at falde steerkt i de kommende ar
(halvering), vil der i nogle tilfeelde kraeves yderligere centralisering af funktionen.

6.2 Efteruddannelse mv.

For at de nye krav til informationen kan opfyldes, vil der som hovedregel vere
behov for efteruddannelse af de pageldende sundhedspersoner, samt for
vedligeholdelse af kompetence. Der bear i denne forbindelse tages udgangspunkt i
de sundhedsfaglige betragtninger, som fremgar af rapporten Fosterdiagnostik og
risikovurdering (2003), jf. i denne forbindelse ogsa Sundhedsstyrelsens notat af 10.
oktober 2003 om nye retningslinjer. En begranset opgradering - uanset faggruppe -
vil kunne give kompetence til at give basal information om fosterdiagnostik. En
steerkere opgradering - uanset faggruppe - vil kunne give kompetence til at give en
udvidet information om fosterdiagnostik til den gravide. Uagtet at
Sundhedsstyrelsen anbefaler, at ansvaret for den udvidede information palegges
fadestederne, vil det i sidste instans vaere op til de enkelte amter, H:S og
Kebenhavns og Frederiksbergs Kommuner at beslutte, hvorledes man vil
organisere dette.

Sundhedsstyrelsen, den 13. september 2004

Jens Kristian Getrik

/Michael von Magnus
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7 Bilag

Bilag 1 : Folketingets vedtagelse om fosterdiagnostik

Folketingets vedtagelse om fosterdiagnostik 15.maj 2003.

”Folketinget mener, at der er behov for gget klarhed om, at forméalet med
fosterdiagnostik ikke er at hindre, at bern med alvorlige sygdomme fodes, men at
bistd en gravid kvinde med at traeffe sine egne valg. Folketinget finder, at det ikke
er de tekniske muligheder for at finde sygdomme hos fostre, der skal fastsatte
grenserne for fosterdiagnostikken. Etiske overvejelser ber altid vaere
udgangspunktet. Det skal sikres, at gravide ikke foler sig tvunget til at fa en abort
pa grund af manglende gkonomiske eller sociale hjelpeforanstaltninger. Derfor
opfordrer Folketinget regeringen til, - at sikre en lebende etisk overvégning af
fosterdiagnostikken, - at styrke samarbejdet med handicaporganisationerne i
forbindelse med radgivning af gravide for og efter fosterdiagnostik, - at fremleegge
en redegorelse i Folketinget i den kommende samling om de eksisterende
hjelpemuligheder for familier, der venter eller har bern med handicap, og om
regeringens fremtidige planer pa omradet.”
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Bilag 2: Praediktiv veerdi af testsvar (risiko for Down),
safremt en undersggelse opfylder retningslinjernes krav

Ved ugunstigt testsvar (hejere end cut-

Ved gunstigt testsvar (lavere end cut-

Alder o veerdi) off veerdi) Alder alene
15-19 1:25 1:6017 1:1551
20-24 1:25 1:5814 1:1435
25-29 1:25 1:5061 1:1172
30-34 1:23 1:3622 1:679
35-39 1:20 1:2114 1:259

>40 1:14 1:1200 1:72

Alle 1:21 1-:3686 1:607

Kombinationstest (nakkefold+doubletest (1.trim.)): Gnstl. odds for at fede et barn med Down syndrom, fordelt

efter den gravides aldersgruppe. Anvendt cut-off = 1:250, UL-gestationsalder.

Ved ugunstigt testsvar (hgjere end cut-

Ved gunstigt testsvar (lavere end cut-

Alder off vardi) off veerdi) Alder alene
15-19 1:65 1:3126 1:1551
20-24 1:65 1:2996 1:1435
25-29 1:62 1:2618 1:1172
30-34 1:57 1:1913 1:679
35-39 1:45 1:1181 1:259

>40 1:28 1:757 1:72

Alle 1:49 1:2045 1:607

Doubletest (1.trim.): Gnstl. odds for at fede et barn med Down syndrom, fordelt efter den gravides aldersgruppe
og testresultat. Anvendt cut-off = 1:250, UL-gestationsalder.

Ved ugunstigt testsvar (hgjere end cut-

Ved gunstigt testsvar (lavere end cut-

Alder efiFoit ) Alder alene
15-19 1:72 1:2818 1:1551
2024 172 12709 11435
25-29 170 1:2354 11172
3034 1:65 11680 1679
3539 152 11013 1259

=40 133 1:625 172

Alle 1:56 1:1780 1:607

Tripletest (2.trim.): Gnstl. odds for at fode et barn med Down syndrom, fordelt efter den gravides aldersgruppe.
Anvendt cut-off = 1:250, UL-gestationsalder.
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Bilag 3: Undersggelsernes tidsmaessige indplacering
(hele uger)

GESTATIONSUGE

g+ o+ o+ [+ i+ [13+ [1ar Jis+ [1ier |17+ 18+ [19+ |20+
Risikoundersggelser

(Familizer anamnese, alder, eksposition)

18+ |19+

Forklaring til tabellen: Feltet 12+ dackker ugen fra 12+0 til 12+6 fulde gestationsuger. DS = Down syndrom.
Abne def = abne defekter, szrl. rygmarvsbrok.

Bilag 4 : Mindstekrav til procedureunderlag

Aktivitet Arligt proveunderlag Andet
Moderkageprove (CVS) >75 per undersoger Mindst 2
undersggere

Fostervandsprove (AC) >25 per undersoger do.
Blodpreve (double, triple, S-AFP) >5.000 prover for uath. lab. funktion, optimalt

>10.000
Nakkefoldscan (NT) > 500 per sonograf do.
Sen gennemskan (U 18+) > 100 per undersgger do.
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Bilag 5 : Skema - informeret valg

Tilbud om information

s

@nsker ikke information @nsker..
Information
Basal/udvidet

@nsker ikke misdann..skan @nsker..

Risikovurdering
Familiehistorie, Markgranalyser

-

Réadgivning v/risiko

s

@nsker..

Invasiv diagnostik | |Ultralyd diagnostik

Krosomfejl, arvelige sygdomme Misdannelser

1l

Réadgivning v/diagnose

ags

@nsker ikke invasiv diagn.

-
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