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Laboratoriokasikirja
SIKION KEHITYSHAIRIOIDEN SEULONTA, ensimmainen trimesteri, seerumista

S -Tri1Seul (4548)

Nayte

Sdilytys ja lahetys

Tulkinta

Gsat ut ki nukset: DOWN- RI SUH, hC&VKMOM , |kariski, -NT, NTkMoM PAPPAKMOM S
-hC&V/D, S -PAPPA ja Tri18risuh

Tut ki mus anal ysoi daan HUSLABI ssa.
Kts. tarkemmat tiedot ja | d&hete HUSLABi n sivulta:
Husl abi n ohj ekirjasivu

Downin syndrooma (trisomia-21) on Suonessa yleisin kronmosom nuutos ja
kehitysvamman syy. On arvioitu, ettd 21-trisomaa esiintyy noin yksi tapaus
700 raskautta kohden, kun taas trisomia 18 (1/6000-8000) ja trisoma 13
(1/22000) ovat selvasti harvinaisenpia. Etenkin &idin korkea ika (yli
35-vuotta) lis&d riskiéd saada Downin oireyhtymdd sairastava |apsi, vaikka
suurin osa Downin syndroomista syntyykin alle 35-vuotialle dideille. Aidin
i kdan perustuvalla seulonnalla saadaankin todettua vain n. 30% kaikista
21-trisom araskauksi st a.

Sikién 1. trimesterin kronoson hairi6i den seerum seul onta perustuu siihen,
ettd 21-trisomaa sairastavalla sikio6lla raskauden ajan kehitys hidastuu ja
etenkin istukka kypsyy ja kehittyy hitaammin verrattuna nornaaliraskauteen.
Viive kehityksessd nornmaliin verrattuna on noin 2 viikkoa. Tama vaikuttaa

aidin vereen erittyvien istukan nerkkiaineiden pitoisuuksiin, j otka
keski maarin er oavat kr onosoni st ol t aan t ervei den si ki 6i den ai di st a.
21-trisomia sairastavien sikididen &idilld on KkeskinAaraistad matal anpi
seerum n raskauteen liittyvan plasmaproteiini A'n (S - PAPP- A) ja korkeanpi

kori ongonadotropiini - B-al ayksi kén (S -hCG beet a) pi toi suus raskauden
ensi nmai sen raskauskol manneksen ai kana (1. trimesteri) verrattuna nornmaliin
raskaut een. Lisaksi 21- trisomiaa sairastavilla sikioilla on al kuraskaudessa
paksuunt unut ni skapoi mu ( NT- mtta), j oka voi daan mtata
ul tradani t ut ki nuksel | a. Vertaamalla &aidin veren PAPP-A ja hCGB -V-
mer kki ai nei den pitoi suuksia normaal i en raskauksien vastaaviin pitoisuuksiin
ja yhdi stdnissa ne sikion NI -mittaan sek& ottamalla huomioon & din ikéd ja

paino sekd raskauden kesto, voi daan | askea riskil uku, joka kuvaa
t odennadkdi syytta sille, etta sikiélla on kronobson hairié. Kohonneen
riskiluvun perusteella voidaan |06ytdad noin 85 - 92 % kaikista
21-trisom araskauksi st a. Ri ski | uku | asketaan erityisesti tata varten

kehitetyn | askenta-algoritmin ja tietokoneohjelman avull a.

Verinayte otetaan raskausviikoilla 9+0 - 11+6 ja UA tehdaan (niskapoimn
paksuus, NT-mittaus) raskausviikoilla 11+0 - 13+6.

Si ki 6n  ni skaturvotuksen arviointiin kay ny6s raskausviikkojen 10. ja 13.
valilla t ehdyt ul tradéani m ttaukset ja verinaytteen voi daan ottaa
raskausviikoilla 9 ja 12 (aikaisintaan 9+0 ja viineistdan 12+ 6).

On tarkeaa, ett4 raskauden kesto UA-tutkinuksen suoritushetkella ja
verindytteen ottohetkelld on arvioitu tarkasti oikein, silld Iaskennan
| uotettavuus perustuu siihen, ettd seerumn bionerkkiaineita ja NI-nittaa
voi daan verrata vast aavan raskausvai heen ai kana maaritettyihin
nor maal i raskauksi en arvoi hin.

Huonml Nayte pakastetaan ja | &hetet&én Vita Laboratorioi hin pakastettuna.
Nayte voidaan |&hettda Vita Laboratorioon kyl nmikuljetuksena vain ja
ai noastaan silloin, kun nadyte voidaan toimittaa Vitasta HUSLABIn
Eri koi skem an | abor at ori oon viela sanan naytt eenot t opdi van ai kana
(tiedustel ut asiakasneuvonnasta p. 045 7734 9040). Kaytanndssa pakast el dhetys
on varmin tapa valtt&a toimtusviiveestd johtuva ndytteen pilaantumnen ja
uusi nt andyttei den otto.

Tut ki nruksen perusteella |asketaan todennédkéisyys sille, ettd sikiélla on
21-trisomia (Downin syndrooma). Tutkinmuksen tuloksena il noitetaan Downin
t odenndkoi syytta kuvaava riskiluku, niskaturvotuksen (NT) paksuus, seerumn
PAPP-A:n ja vapaan hCG beeta-al ayksi kébn pitoisuudet ja néiden suhde
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vastaaviin normaal i raskauksi en nedi aani | ukuihin (MM ja liséksi aidin ik&éan
perustuva ikari ski .

Kun seulontatulos on "positiivinen", se nerkitsee kohonnutta 21-trisonian
riskia. Silloin kromosomi hdirion riski on suurenpi tai yht& suuri kuin 1. 250
(1:1 - 1:250). "Negatiivinen" (matala riski, joka on normaali tulos) on
silloin kun riskiluku on alle 1:250 (1:251 - 1:10 000 tai pienenpi).

Seul ont at ut ki nuksessa noin 4-5% &ideistd saa positiivisen tuloksen, nmutta
vain nuutamassa prosentissa naista korkean riskin raskauksista |06ytyy
sikioltd jokin kronpsom hairi 6. Seulontapositiivisuus ja korkea riski ei siis
tarkoita sita, ettd sikiolla olisi kronpsom hdirid, vaan kuvaa vain
kohonnutta riskid, joka on aihe jatkotutkinuksiin. Jatkotukinuksina ovat nm
si ki 6n kronosomi en anal yysiin (| apsivesipunktio tai istukkabiopsia) tai &idin
verinaytteesta t eht &vaan si ki 6n DNA- anal yysiin (NI PT- t ut ki rmus) .
Ri skil askennal | a | dydet @an kuitenkin yli 85 % niista raskauksista, joissa
sikiolld on 21-trisom a.

On huomattava, ettd riskiraskaustutkimus ei paljasta kaikkia raskauksia,

joissa sikiollad on 21-trisom a tai muu vakava kehityshéiri ¢, vaan jopa yli 10
% nai sta tapauksista jaa havaitsematta. Tutkinmus on kuitenkin nerkittéavasti

par enpi osuvuudel t aan kui n ai kai semmi n kaytetty aidin i kdan ja
ni skat urvot ukseen (NT) perustunut seulonta, jossa |o6ytyi vain n. 50 - 55%
21-trisomioista. Toisaalta riskiraukausseulonta on osuvuudeltaan heikonpi

kuin esim varm stustutkinuksena Kkaytetty, A&idin veresta tehtdva sikiodn
vapaan DNA:n analyysi eli N PT-tutkinus, jossa |oytyy yli 99% trisonioista
tai sikion kronmom en anal yysi | apsvedesta (osuvuus n. 100%.

Huoml  Pt-Tr1Seul -tutkinmus ei arvioi sikidn synnynnédiseen nunuaistaudin
(kongent. nefroosi) tai avoinmen selkdaydi nkohjun (spina bifida) riski&a Ne
tutkitaan mAdrittéandll & raskauden aikainen seerunmin alfa-1-fetoproteiinin
pitoi suus (S -AFP pitoisuus tai 2. trinmesterin riskiraskaustutkinus).

Huoml Var hai sraskauden 1. trinesterin yhdi stel niseul asta | asketaan nykyisin
nmyés 18-trisom an riskiluku. Sen osuvuus verrattuna 21-trisonian | dytym seen
on kuitenkin merkittavasti hei konpi. Jos riskiluku on suurenpi tai yht& suuri
kuin 1:150, seulontatulos on "positiivinen" ja on aihe jatkoselvittelyyn.
(Huom 2.3.2017 18-trisonmian raja-arvoriskiluku 1:100 on rmuuttunut |uvuksi
1: 150.

Tekopaikka HUSLAB, Erikoiskem an | aboratorio.
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