Til patienter og parerende

Genetiske undersggelser
| graviditeten

Klinisk Genetisk Afdeling (KGA)

OUH
Odense .
Region Syddanmark Universitetshospital




Denne folder henvender sig til dig, der er gravid, og som har faet tilbudt en
genetisk undersggelse i din graviditet. Folderen fortaeller om de forskellige
genetiske undersggelser, der idag kan tilbydes gravide. Genetiske undersggelser i
graviditeten foretages pa nuvarende tidspunkt hovedsageligt pa materiale fra
moderkage eller fostervand.

Vores arvemasse

Normalt har mennesket 46 kromosomer i alle sine cellekerner. Hvert kromosom
findes i to udgaver - ét fra far og ét fra mor. To af de 46 kromosomer er kgns-
kromosomer: Piger har kgnskromosomerne XX, drenge har kenskromosomerne
XY. Se figur A og B.

Et kromosom bestar af en DNA-streng, der er rullet op pa en bestemt made og
DNA-strengen bestar igen af gener, der ligger spredt ud over DNA-strengen som
perler pd en snor. Se figur C. Mennesket har ca. 22.000 gener fordelt pa de 46
kromosomer. Generne er de kodende dele af arvemassen, de koder for proteiner,
som har forskellige funktioner i kroppen.

Genetiske sygdomme skyldes fejl i arvemassen - det kan veere antallet af
kromosomer (for eksempel Downs syndrom, som skyldes et ekstra kromosom 21
(se figur B), forskellige mikrodeletioner, hvor man mangler et stykke af et
kromosom/DNA-streng eller a&ndringer i sammensatningen af basepar i et
enkelt gen (se figur C).

Hvilke genetiske undersggelser kan udfgres i en graviditet?

Hvis der vurderes at vaere en gget risiko for genetisk sygdom hos det barn, du
venter, kan du blive tilbudt en genetisk undersggelse. Der findes flere
forskellige typer af genetiske undersggelser. Hvilken undersggelse du bliver
tilbudt afhanger af problemstillingen. De hyppigst anvendte genetiske
undersggelser er:

Undersggelse pa blodpreve fra den gravide:

* NIPT

Underspgelser pa moderkageprove eller fostervandsprgve:

* Hasteundersggelser for Downs syndrom og enkelte andre kromosomfejl

* Kromosom-mikroarray

* Kromosomundersggelse

* Underspgelse for sygdomme i enkeltgener
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Figur A: Kromosomsammenseetning hos en normal pige (bemeasrk k@nskromosomerne XX).
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Figur B: En dreng med Down syndrom (bemsaark kenskromosomerne XY og tre kromosomnr. 21).
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Figur C kromosom
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Figur C: Figuren viser opbygningen af vores arvemasse. | hver cellekerne findes 46
kromosomer. Hvert kromosom bestar af to helt ens DNA-strenge, der er rullet op pa en
bestemt made. Pa hver DNA-streng findes mange gener (markeret med raode kasser).
De mindste byggestene — trappetrinene i DNA-stigen — kaldes basepar. Genetiske
sygdomme kan skyldes andringer pa alle niveauer markeret med tal pa figuren: 1. der
kan veere et forkert antal kromosomer; 2. et lille stykke af en DNA-streng kan mangle
eller findes i for mange udgaver og 3. basesammensastningeni et gen (trinene i

trappestigen) kan veere forkert.



NIPT

NIPT star for Non Invasive Prenatal Testing. NIPT er en serlig felsom metode til
risikovurdering for Downs syndrom og to andre relativt hyppige kromosomfejl.
Undersegelsen foretages pa en blodpreve fra den gravide og baserer sig pa, at
gravide kvinder har en lille smule af fostrets arvemasse i deres blodbane. Hvis
undersggelsen viser gget risiko for en af de kromosomfejl, der undersgges for,
skal man have lavet en moderkageprove eller fostervandsprove til endelig
afklaring.

Hasteundersggelse for Downs syndrom og enkelte andre kromosomfejl

Denne undersggelse bruges som den ferste undersggelse pa en moder-
kageprgve eller fostervandsprove, hvis prgven er taget pga. gget risiko for
Downs syndrom eller to andre hyppige kromosomfejl. Ved hasteundersggelsen
undersgges udelukkende for antallet af kromosomerne 13,18, 21, X og Y. Hvis
man har tre udgaver af kromosom 21 far man Downs syndrom, mens tre udgaver
af kromosom 13 eller kromosom 18 giver nogle svaerere kromosomsygdomme
(Patau syndrom, henholdsvis Edward syndrom). Undersggelsen giver endvidere
svar pa, om fostret er en pige eller en dreng, samt om antallet af kenskro-
mosomer er normalt.

Kromosom-mikroarray

Du vil fa tilbudt denne undersggelse, hvis din risiko for at vente et barn med
kromosomfejl er over en vis stgrrelse - det kan f.eks. vaere pga. g@get risiko ved
blodprgve og nakkefoldsscanning, eller hvis der er set misdannelser hos fostret.

Kromosom-mikroarray er en slags udvidet kromosomundersggelse, hvor man
kan se meget sma andringer i kromosomerne - mere pracist om der mangler
sma stykker kromosommateriale, eller om der er for meget kromosommateriale.
Vi har alle sddanne sma andringer i vores kromosomer, hvoraf langt de fleste er
normale varianter, som er helt uden betydning. Nogle sma andringer er dog
sygdomsfremkaldende, og det er dem man gnsker at finde ved undersggelsen.
Fordelen ved undersggelsen er, at man kan se meget mindre a&ndringer i
kromosomerne end med kromosomundersggelsen. Ulempen er, at der er en
risiko for at finde eendringer, man ikke kender betydningen af.

Foraeldreblodprever
Af og til findes en &ndring ved undersggelsen, som man kan vare i tvi



betydningen af - er der tale om en a&ndring, der forklarer de misdannelser, der er
set hos fostret, eller er der tale om en normal variant? | disse tilfaelde kan

man undersgge, om kromosomandringen er nedarvet fra en foraelder eller
nyopstdet hos fostret. Hvis kromosomaendringen er nedarvet fra en rask
foraelder, vil der oftest vaere tale om en normal variant uden betydning. Dette er
baggrunden for, at du og din partner bliver bedt om at give en blodprgve i
forbindelse med undersggelsen. Hvis en af jer er fodt med misdannelser eller har
et intellektuelt handicap, er det vigtigt, at | forteeller det til den laege, der
handterer jeres sag.

Hvilke resultater kan du forvente?

| de fleste tilfeelde vil resultatet af mikroarray-undersggelsen vaere normalt. |
nogle tilfeelde finder man en a&ndring, som vurderes at kunne forklare de mis-
dannelser, der er set hos fostret. | sjeeldne tilfaelde finder man andringer, som
man ikke havde forventet, eller som man ikke med sikkerhed kender betyd-
ningen af. Hvis du er ude for det sidste - eller hvis du i gvrigt har behov for
genetisk radgivning - vil du blive tilbudt information pa en klinisk genetisk
afdeling.

Kromosomundersggelse

Den klassiske kromosomundersggelse kraever dyrkning af cellerne fra moder-
kageveev eller fostervand i laboratoriet. Ved kromosomundersggelsen ser man
pa kromosomerne i et mikroskop. Man kan se antallet af kromosomer samt om
kromosomernes overordnede struktur er normal. Kromosomundersggelsen
anvendes isar, hvis man har en kendt kromosomeaendring, kaldet translokation,
i familien.

Undersggelse for sygdomme i enkeltgener

I nogle familier findes en genetisk sygdom, som skyldes a&ndring i et enkelt gen.
Hvis, og kun hvis, man kender familiens genetiske a&ndring, er der mulighed for
at undersgge for eendringen i en graviditet. Fgr der udfgres undersgpgelse for en
sadan genetisk andring, bgr man have vaeret til genetisk radgivning pa en klinisk
genetisk afdeling.

Ved undersggelse for en bestemt genetisk sygdom i familien, vil der blive
suppleret med en hasteundersggelse for Downs syndrom og enkelte andre
hyppige kromosomfejl (hvis man ikke gnsker denne supplerende undersggelse,



bedes man give besked om det til den leege, der tager prgven).

Radgivning for og efter genetisk undersggelse

Det vil oftest vaere personalet pa din gynaekologisk-obstetriske afdeling, der
informerer dig om undersggelsen, og om resultatet, nar det foreligger. | nogle
tilfaelde vil du blive tilbudt radgivning pa en klinisk genetisk afdeling.

Er et normalt svar en garanti for et raskt barn?

Et normalt svar er desvaerre ikke en garanti for et raskt barn. Det er ikke muligt
at undersgge hele arvemassen til bunds med de teknikker og den viden vi har i
dag. Endvidere kan der vaere andre arsager end genetiske sndringer til, at et
barn bliver sygt.

Hvis du har spgrgsmal

Hvis du har spergsmal til den genetiske undersegelse, eller resultatet af din
undersggelse, bedes du sperge din kontaktperson pa den gynaskologisk-
obstetriske afdeling. Der er ogsa mulighed for at blive henvist til en klinisk
genetisk afdeling.
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