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Inngangur

Pessum beeklingi er aetlad ad upplysa verdandi foreldra um fosturskimun og féstur-
greiningu sem er [ bodi a Islandi.

Petta eru tveer dlikar rannsoknir:
Fosturskimun sem felst { 6mskodun auk blodprufu.
Fosturgreining sem felur jafnan i sér inngrip med aheettu.

Athugid vel ad fésturskimun og fésturgreining er avallt val verdandi foreldra. Radgjoéf og
studningur stendur 6llum verdandi foreldrum til boda.

Medgangan er timi margvislegra hugrenninga og edlilegt ad finna baedi til gledi og kvida.
Hér a landi er 6llum verdandi foreldrum bodin maedravernd par sem rik ahersla er 16gd
a ad veita bestu pjonustu sem Vol er a.

Langflest bérn faedast heilbrigd en pbad er po ekki alveg sjalfgefid. Samhlida hefdbundnu
eftirliti er bodid upp a ymsar rannsoknir 8 medgongu.

Pad er einstaklingsbundiod hvada upplysingar folk vill fa. Adur en dkvérdun um pétttoku
[ fésturskimun og/eda fosturgreiningu er tekin, er gott ad hugsa vandlega um pad hvernig
bu myndir bregdast vio erfiori nidurstddu. Einnig getur verid gott ad hugleida hvers vegna
bu vilt fara i rannsoknina.

Fosturskimun, sem felst medal annars i hnakkapykktarmeelingu og blédprufu, er ekki
greining heldur gefur hun adeins visbendingar um fésturgalla. Nidurstada r fosturskimun
getur pytt ad bu purfir ad taka akvordoun um ad fara i fosturgreiningu sem felur i sér inn-
grip. Taka parf stungusyni ur fylgju eda legvatni til ad greina litningagerd fésturs og pvi
fylgir um 1% &aheetta a fosturlati.

Oftast er nidurstada ur fosturgreiningu su ad ekkert athugavert finnst, en bo ekki alltaf.
bvi getur pu hugsanlega purft ad taka akvéroun um ad ljuka medgongunni med fostur-
eyodingu eda bua pig undir feedingu barns sem geeti purft a sérhaefdri medferd eda adgerd
ad halda.

Ef bu hefur einhverjar spurningar eda vilt reeda frekar eitthvad sem liggur pér a hjarta,
getur pu snuid pér til starfsfolks i maedravernd.

Aftast i bessum baeklingi eru upplysingar um ymsar stofnanir og félég sem bjéda adstod
og upplysingar.

Frekari upplysingar er m.a. ad finna a vefsidum kvennasvids og erfda- og sameinda-
laeeknisfreedideildar LSH og Landlaeknisembeettisins.

Athugio ao:

Fosturskimun og fostur-
greining er avallt val veréandi
foreldra.

Nidurstéour fosturskimunar
og fésturgreiningar geta
valdio tilfinningalegu alagi.

Ef fravik greinist hja fostri
geta verdandi foreldrar purft
ao taka erfioar akvardanir.

Verdandi foreldrum stendur
til boda radgjof og studningur.

Fosturskimun og fostur-
greining leida ekki til
greiningar a 6llum fravikum
og gefa ekki fullkomna vissu
um ad allt sé i lagi meo fostrio.

Aridandi er ad val um skimun
og rannsoknir byggist a
greinargodum upplysingum.

Augl. Pérhildar 1236.71

Fosturskimun og fosturgreining bydst a eftirfarandi stooum:

Fosturskimun vid 11-14 vikur:
Reykjavik og Akureyri.

Fosturskimun vid 19-20 vikur:

Akureyri, Akranes, Kvennasvid Landspitala, safjiorour, Neskaupstadur, Keflavik,

Frekari upplysingar fast m.a. hja heilsugaeslustodvum, ljdsmaedrum, heimilislaeknum, faedingar- og kvensjukdémaleeknum.

Fosturgreiningardeild Landspitala

vido Hringbraut

Deildin er & 1. haed i B-almu kvennasvids

Deildin er opin alla virka daga
Simar: 543 3256 og 543 3330
Vefsl6d: www.landspitali.is

Gongudeild kvennasvids- maedravernd Landspitala

vid Hringbraut

Saudarkrokur, Seyoisfjorour, Selfoss og Vestmannaeyjar.

Midstéd maedraverndar
pPonglabakki 1

Simi: 585 1400

fré kl. 08:00-12:00 og 13:00-16:00 Vefsloo: www.heilsugaeslan.is
Landlaeknisembaettio
Austurstrond 5, Seltjarnarnesi
Simi: 510 1900

Vefsldd: www.landlaeknir.is

Deildin er & 1. haed i B-almu kvennasvids

Deildin er opin alla virka daga
Simi: 543 3253
Vefsl6d: www.landspitali.is

fré kl. 08:00-16:00 Félag ahugafdlks um Downs-heilkenni
Félagio er med skrifstofu ad Haaleitisbraut 13
Simi: 588 9390

Vefslod: www.downs.is

Erféa- og sameindalaeknisfraedideild Landspitala

vid Hringbraut
Simi: Erféaradgjof 543 5070

Vefsl6d: www.landspitali.is/esd

Kvennadeild Sjukrahussins
vid Eyrarlandsveg
Simi: 463 0129

Sjonarhdll

Raogjafarmiostod samtaka sem lata sig hag langveikra og
fatladra barna varda

Haaleitisbraut 11-13

108 Reykjavik

Simi: 535 1900

Vefsl6o: www.serstokborn.is eda www.sjonarholl.net

a Akureyri

Vefslod: www.fsa.is - Kvennadeild

Hofundar:

Anna Bjérg Araddttir, Arnar Hauksson, Gudlaug Torfaddttir, Hildur Hardarddttir, Jon Johannes Jonsson, Maria Hreinsdottir,

Proskahjalp og

Sigridur Sia Jonsdottir, Sigurdur Gudmundsson og Vigdis Stefansdottir.

Pakkir:
Fetal Medicine International (www.mfmedicine.com) fyrir afnot af myndum.
Félag ahugafdlks um Downs-heilkenni fyrir adstod. Auglysingastofa Porhildar fyrir hénnun.
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Helstu litningafravik sem greinast

Pristaeda 21 sem veldur Downs-heilkenni er algengasta litningafravikid sem greinist.
Pristeeda 21 pydir ad til stadar er aukalitningur, prju eintok af litningi nr. 21 1 éllum frumum.
[ morgum tilvikum verdur sjalfkrafa fésturlat pegar um pristeedu 21 er ad raeda. Einstaklingar
med Downs-heilkenni eru i aukinni dheettu & skdpulagsgdllum, einkum & hjarta og
meltingarvegi. Proskaskerding sem fylgir pristeedu 21 er mismikil milli einstaklinga.
Framfarir i medferd og studningsmaoguleikum hafa baett horfur peirra og lifsgaedi verulega.

Frekari upplysingar um Downs-heilkenni er ad finna & vefsidou Félags dhugafdlks um
Downs-heilkenni: www.downs.is og i bokinni Downs-heilkenni sem Félag dhugafolks
um Downs-heilkenni og Pjaxi ehf. gafu Ut i sameiningu.

Pristaeda 13 (Patau-heilkenni) og pristaeda 18 (Edwards-heilkenni) eru alvarleg litningafravik
og lifsvon barna med pau litil.

Prilitnun pydir ad um er ad reeda prju eintdk allra litninga i stad tveggja, einstaklingar
med pessa litningagerd geta ekki lifad.

Einstaedu X litnings (Turner-heilkenni), getur fylgt vaxtartruflun, 6frjésemi og misalvarleg
skopulagsfravik. HUn leidir po sjaldan til alvarlegrar fotlunar. Einstaeda X litnings leidir
oftast til fésturlats snemma a medgongu.

- —
Fésturskimun vio 19 - 20 vikna medgéngu ‘

Vio 19-20 vikna medgdngu er bodid upp @ dGmskodun til ad:

e stadfesta medgodngulengd, daetla faedingardag og fjolda fostra

e stadsetja fylgju

e skooa fostrid med tilliti til skdpulagsgalla.
| pessari skodun greinast i stoku tilfellum skdpulagsgallar og fravik sem geta gefid tilefni
til pess ad bjoda foreldrum frekari rannséknir, til deemis hjarta- eda litningarannsokn.
Haegt er ad medhondla morg pessara fravika med adgerd eda annarri medferd eftir
faedingu.

Algengustu fravik sem greinast eru hjartagallar en peir eru misalvarlegir. Mikilveegt er
ad greina pa snemma svo heegt sé ad gripa til videigandi medferdar strax eftir faeedingu.
Onnur fravik sem greinast vid émskodun eru t.d. midtaugakerfisgallar, svo sem klofinn
hryggur, vatnshofud, heilaleysi, einnig fésturbjagur, klofin vor og ymsir pvagfaeragallar.

Raagjof

Laeknar og ljésmeedur § maedravernd og & fosturgreiningardeild svara fuslega ollum
spurningum foreldra, veita studning og visa afram i frekari radgjof og eftirlit ef vidkomandi
Oskar pess.

Erféaradgjof

I einstaka tilvikum er vitad um
erfdasjukdoma i aett eda aukna
haettu a erféasjukdomum.

Pa stendur til boda erféaradgjof

a erféa- og sameindalaeknis-

fraedideild LSH. Adstaedur par

sem um sérstaka ahaettu er ad

raeda eru m.a.:

- Arfgengur sjukdomur hefur
verid greindur hja nanum
aettingja.

» Pekktur erfdasjukdomur er i aett.

e Barn med alvarlega faedingar-
galla hefur faedst i fjolskyldunni.

e Verdandi modir hefur misst
fostur prisvar sinnum eda oftar
eda faett andvana barn.

e Nainn skyldleiki er milli
foreldra.

Erfoaradgjof er aetlud einstak-
lingum og fjolskyldum sem leita
eftir nanari fraedslu og studningi
vegna erfdafravika sem hafa
verid greind, t.d. vioé fostur-
greiningu. Henni er aetlad ad
veita upplysingar um edli, erfoir
og afleidingar erféafravika asamt
pvi ad utskyra nanar nidurstéour
erfoarannsokna.

Heilbrigdisstarfsfolk i maedra-
vernd visar i erfoaradgjof sé talin
porf a pvi en einstaklingar geta
einnig pantad tima an sérstakrar
tilvisunar.

Ollum verdandi foreldrum standa til boda eftirfarandi rannséknir:

Fosturskimun vid 11-14 vikur

Tilgangur hennar er ad:

stadfesta lifandi féstur

meta medgongulengd

athuga fjolda fostra

skoda likamsgerd fosturs eins vel og unnt er @ pessum
tima m.t.t. hjartagalla og annarra sképulagsgalla.

meta likur 4 litningafraviki (pristeedum 21,13 og 18)

hja féstrinu med pvi ad meela hnakkapykkt, skoda
nefbein og meela lifefnavisa i blodi médur (sampeaett
likindamat).

Sja ndnar um pessa skodun a bls. 4.

Fosturskimun vid 19-20 vikur

Tilgangur hennar er ad:

meta medgongulengd og asetla veentanlegan
feedingardag

athuga fjolda féstra (ef ekki hefur verid gerd 6mskodun
aour)

skooda likamsgerd fosturs m.t.t. skopulagsgalla féosturs
stadsetja fylgju.

Sja nédnar um pessa skodun 4 bls. 6.

Fosturgreining meé litningarannsokn er i bodi ef:

e sampeett likindamat vid 11-14 vikur eda émskodun vid 19-20 vikur gefur visbendingu um
litningafravik, t.d. ef um er ad raeda aukna hnakkapykkt eda skopulagsgalla fésturs
kona hefur 4our faett eda gengid med barn med litningafravik
verdandi foreldri eda einstaklingur i ndnustu fjolskyldu er med litningafravik
kona er 35 ara og eldri, en padi ekki sampaett likindamat vid 11-14 vikur.

Sja nénar a bls. 5.

Allar pessar rannsoknir eru val verdandi foreldra. Heegt er t.d. ad fara i 11-14 vikna émskodun an
pbess ad metnar séu likur & litningafraviki. Litningarannsdkn er einungis gerd ad 6sk foreldral



Fésturskimun med sampzettu Iikindarr/af;’_” viku

Petta er fjdlpaett rannsdkn sem midar ad pvi ad:

e stadfesta lifandi féstur

e meta medgongulengd

e athuga fjolda féstra

e skooda likamsgerd fésturs eins vel og unnt er a pessum tima m.t.t. hjartagalla
0g annarra skdpulagsgalla

e meta likur & litningafraviki (pristeedum 21, 13 og 18) hja féstrinu med pvi ad meela
hnakkapykkt, skoda nefbein og meela lifefnavisa i blodi mddur (sampeett likindamat).

Sampeett likindamat er skimpréf en ekki greiningarpréf. Pad pyodir ad verid er ad meta
likur & litningafraviki en ekki stadfesta. Likindamatid byggist & aldri mddur, medgdngulengd,
omskooun fésturs, hnakkapykkt og lifefnavisum i blodi verdandi médodur.

Nidurstoour pessara rannsékna eru lagadar ad ymsum einstaklingsbundum ahrifapattum
(t.d. kynpeetti, reykingum, glasafrjévgun, pyngd) til ad reikna Ut sampeett likindamat.
Fosturskimun med sampeettu likindamati er talin geta leitt til greiningar a yfir 90% af
helstu litningafravikum.

Aldur médur og litningafravik

Med heerri aldri médur aukast likur @ sumum litningafravikum hja fostri. Hér til hlidar méa
sja mynd sem synir tengsl aldurs médur og helstu litningafravika (meira um litningafravik
a bls. 6 i baeklingnum).

Omskodun

Omun (sénar), byggist & pvi ad sendar eru hatidnihljodbylgjur inn i likama konunnar. Paer
endurkastast og pa sést mynd af pvi sem verid er ad skoda. Myndin er dekkri eftir pvi
sem sveedid sem rannsaka & inniheldur meiri vokva og vefur eins og bein gefur hvita
mynd. Ekkert bendir til pess ad émskodun geti skadad fostrid.

Hnakkapykkt

Hnakkapykkt sést a8 Smmynd sem svart svesdi (vokvi) undir hud a hnakka fostursins (6rin
bendir & hnakkasvae6id). Oll féstur hafa vokva a pessu sveedi snemma & medgongu. Ef
hnakkapykkt er meiri en sett mork midad vid medgdngulengd, eru auknar likur 4 ymsum
hjartagollum og litningafravikum.

Blodrannsokn

Samhlida dmskoduninni er tekid blédsyni Ur verdandi modur. Meelt er magn tveggja lif-
efnavisa (préteina) sem berast i dkvednu en breytilegu magni fra fylgju og féstri yfir i
bl6d moour. Pessi protein heita fritt beta-hCG og PAPP-A. Breytingar & magni peirra i
bl6di geta gefid visbendingu um auknar likur & litningafravikum eda vaxtartruflun hja
fostrinu. Likindamatid med hnakkapykkt og blédprufu er einungis mégulegt vid 11 til 14
vikna medgongu. Ef kona kemst ekki & pessum tima er haegt ad taka bléodprufu fram ad
17. viku en pa er neemid minna.

Aldur méaur og litningafravik
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3000 konur fara i skimun

Samkveemt upplysingum fra fésturgreiningadeild
LSH sem taka mid af arunum 2002-2006 fara
teeplega 3000 konur arlega i fésturskimun med tilliti
til litningafravika.

Um pad bil 96-97% (um 2900) f& nidurstédu sem
synir litlar likur & litningafraviki. | peim hopi ma buast
vid ad 0-1 fostur greinist med med litningafravik
sidar 8 medgdngu og um 1 barn muni greinast med
litningafravik eftir faedingu.

A bilinu 3-4% kvenna (um 100) f4 nidurstédu sem
synir auknar likur & litningafréviki og i peim hépi ma
buast vid ad 10 féstur greinist med litningafravik.

Heimild: Fosturgreiningardeild LSH
skv. ébirtu uppgjéri fyrir &rin 2002-2006 (névember 2007).

Hnakkapykkt

Allflestar konur, eda 96-97% peirra,
sem fara i fésturskimun, fa paéd
svar aé likur a litningafraviki séu
litlar (likur undir mérkum).

Adeins 3-4% kvenna fa nidurstédur
sem gefa til kynna auknar likur a
litningafraviki (likur yfir mérkum).
Mikilvaegt er ad atta sig a pvi ad
auknar likur pydir ekki endilega ad
um litningafravik sé ad raeda hja
fostrinu.

Legastunga

Legvatn

Fylgja

Nidurstoour

Nidurstoour ur hnakkapykktarmeelingu liggja fyrir strax ad lokinni dmskodun en hdn tekur
oftast um 30 minUtur. Nidurstddur Ur blédrannsdkn og sampeettu likindamati liggja fyrir
innan 1—2 daga. Ef likur & litningafravikum eru ekki auknar er svar sent ljésmodur/laekni
i heilsugeeslunni, en séu likur auknar er hringt i verdandi foreldra sama dag og nidurstodur
liggja fyrir og beim booid i vidtal og radgjof. Ef um auknar likur er ad reeda, bydst grein-
ingarprof par sem gerd er legastunga. Tekid er syni ur fylgju eda legvatni og litningar
fostursins skodadir.

Likur

Likur a pristaeedum 21, 13 og 18 (litningafravik) eru reiknadar Ut fra aldri médur og meod-
gongulengd auk upplysinga um hnakkapykkt og lifefnavisa. Pristaeda pydir ad til stadar
er aukalitningur, prju eintok af einhverjum litningi i stad tveggja i 6llum frumum likamans
(sja bls. 6).

Likur & pristeedu 21 (Downs-heilkenni) pristeedu 13 og 18, eru taldar auknar ef pzer eru
1 af 100 eda meiri. Likurnar 1 af 100 pydir ad eitt féstur af hverjum 100 sé med litninga-
fravik. Ef hnakkapykkt fésturs meelist meiri en 3 mm er bodin fésturhjartadmun hja barna-
hjartaleekni par sem likur a hjartagoéllum aukast eftir pvi sem hnakkapykktin er meiri.

Fésturgreining med IitningaW m

Til pess ad greina hvort um litningafravik sé ad reeda hja fostrinu parf ad taka syni ur
fylgju eda legvatni.

Fylgjusyni

Fylgjusyni er heegt ad taka eftir 11 vikna medgdngu en ekki er meelt med pvi ad gera
pbad fyrr vegna aukinnar ahaettu & fosturskada. Frumur fylgjunnar eru i orri skiptingu
snemma & medgodngu og pvi tekur adeins um tvo solarhringa ad fa bradabirgdasvar en
lokasvar berst yfirleitt eftir um pad bil tvaer vikur.

Legvatnssyni )
Legvatnssyni er haegt ad taka vid 15 - 20 vikna medgongu. | legvatni eru frumur fra
fostrinu. Frumuraektun Ur legvatni tekur um tveer vikur og feest pa endanleg nidurstada.

Ahaetta
Legéastungu til synatdku ur fylgju eda legvatni fylgir um 1% heetta a fésturlati.



