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PM / Riktlinje CFM 
Fosterdiagnostik i första trimestern (V 11 – 13+6) 


Kombinerat Ultraljud och Biokemiskt test (KUB)

Undersökningens syfte är att identifiera graviditeter med en ökad risk för de vanligaste kromosomavvikelserna, trisomi 13/18/21. Gravida med en simplex eller duplex graviditet i perioden vecka 11- 13+6 (CRL 45-84mm) kan erbjudas undersökningen. Remiss från mödravården krävs.
Maternella blodprov för de biokemiska markörerna B-hCG samt PAPP-A kan tas fr o m vecka 9 och bör helst vara klara innan ultraljudsundersökningen så att en komplett riskbedömning kan lämnas vid besöket. Tilläggsvärdet med blodprover fr o m vecka 13+0 är begränsat jämfört riskbedömning med enbart nackuppklarningsmätning och svarstiden till patienten förlängs varför man får diskutera handläggningen med den gravida kvinnan om ej prover är tagna innan besöket. Vid triplex utförs riskberäkning baserat endast på nackuppklarningsmätning.
Bokning: Planeras under vecka 12 då fosteranatomin kan bedömas bättre jämfört med kortare graviditetslängd. 

Svar; Den beräknade risken skrivs in i Obstetrix och i fri text noteras för MVC ” låg risk enligt KUB för samtliga trisomier eller om en riskökning noterats så specificeras denna och den fortsatta behandlingsplanen.

Handläggning efter KUB
-Vid risk mindre än 1: 200 för samtliga trisomier föreligger en låg sannolikhet och inga ytterligare undersökningar erbjuds.
- Vid risk högre än 1:200 för någon av trisomierna föreligger en förhöjd risk och vi erbjuder då möjlighet till fortsatt utredning. 

Vid risk i intervallet 1: 50 - 1:200 erbjuds i första hand NIPT test 
-Vid risk ≥1: 50 erbjuds särskild information via genetisk vägledare eller läkare och patienten kan då istället välja att göra ett invasivt prov med antingen CVB eller amniocentes. Detta med anledning av att en stor andel foster (ca 30%) har någon form av kromosomavvikelse och atypiska kromosomavvikelser förekommer mer frekvent (2%) i denna grupp.  Barnmorska bör bedöma placentaläget inför ev provtagning och kan diskutera förutsättningar för en provtagning med läkare. 

Handläggning vid misstänkt anatomisk avvikelse oavsett KUB risk

uppföljning hos läkare med ultraljudsundersökning, information och ev invasiv provtagning 

-Vid NT ≥ 3.5mm erbjuds kvinnan ett extra läkarultraljud i vecka 15–16 efter svar på kromosomanalys om en tidig detaljerad anatomisk granskning bedöms kunna utföras. Alla erbjuds ett läkarultraljud istället för rutinultraljud i vecka 18–20. 

Första trimester ultraljud (TUL) utan riskberäkning
Undersökningen kan erbjudas till gravida som efterfrågar en ultraljudsundersökning i första trimestern utan riskbedömning av kromosomavvikelser. Detta ska ske efter information om undersökningens syfte och begränsningar (detektion av T 21 cirka 35%).
Bokas i vecka 12–13. 
-Antal foster

-Biometri (gravlängd)

-Anatomi granskning inklusive registrering om NT ≥3.5mm
-Chorionicitet vid flerbörd 

Rekommendation gällande typ av provtagning i första trimestern: 
-Risk 1: 50 - 1:200; NIPT alternativt invasivt prov med QF-PCR.
-Risk ≥ 1: 50; QF-PCR + array analys alternativt väljer kvinnan NIPT
-Ökad risk för trisomi 13/18/21 efter NIPT; Läkarultraljud och invasivt konfirmerande prov med antingen CVB eller AC (T13) med QF-PCR analys.
-Oklart fynd eller annan trisomi vid NIPT; Läkarultraljud och invasivt prov med array, ev föräldraprover efter diskussion med klinisk genetik

- Tidigare graviditet med trisomi 13/18/21; KUB undersökning och NIPT.  -Misstänkt anatomisk avvikelse erbjuds läkarultraljud och invasivt prov med array analys.
-Tidigt ultraljud utan KUB riskberäkning och strukturell avvikelse eller NT ≥ 3.5mm erbjuds läkarultraljud och ev invasivt prov med array analys. 

Vid NT ≥ 3.5mm och strukturella avvikelser men normal array analys kan genpanel med helgenom analys på basis av HPO termer beställas efter diskussion med klinisk genetik. Svarstid ca 3 veckor.  
Kvinnor som önskar ytterligare information erbjuds samtal med genetisk vägledare eller läkare.
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