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Javsdeklaration

= Medlem | Ultra-ARG
= Medlem | Fosterdiagnostiska registret

V€Y visra NAG fosterdiagnostik

GOTALANDSREGIONEN

\4 2



Sahlgrenska Universitetssjukhuset

Sveriges kommuner och regioner

= Nationellt system for kunskapsstyrning i
Halso- och sjukvard

Imponerande steg tas for en god, jamlik och
kunskapsbaserad hélso- och sjukvard

2018 startade Sveriges regioner, med stod av Sveriges Kommuner och Landsting
(SKL), etableringen av ett gemensamt system for kunskapsstyrning. Det 4r en viktig
pusselbit for att skapa en god vard av hog kvalitet som ar kunskapsbaserad, jamlik och

resurseffektiv.

= Nationella Arbetsgrupper sa kallade NAGs

— Expertgrupper for jamlik och kunskapsbaserad
vard

NAG fosterdiagnostik
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= SKR ar arbetsgivarorganisationen och kan
aldrig utdoma sanktioner om nagon region
Inte fOljer

= SKR har ingen budget for implementering

av nationella riktlinjer utan varje region har
samtyckt

= Regionerna har skrivit pa — politiskt ja att
man skall folja detta. Syftet ar
Kunskapsstyrning och inte bara
kunskapsstod
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= Nomineringar av namn fran professionsféreningar och fran
varje sjukvardsregion

= Detta ger NPO en "bruttolista® med personer. Det ar sedan NPO
som beslutar vilka som ska inga i NAG. Dessa personer valjs ut
utifran en kompetensinventering som finns framtagen av NPO
(dvs vilka kompetenser/professioner som behdver finnas med i
NAG). NPO tar aven hansyn till andra delar sasom: fordelning
over landet, konsfordelning 1 gruppen, fordelning mellan
universitetssjukhus och lanssjukhus mm

= Patientperspektivet sakerstélls genom representanter fran
patientfGreningar

V€Y visra NAG fosterdiagnostik
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Uppdraget fran NPO —
NAG Fosterdiagnostik

= Det finns stora variationer 6ver landet i vilka metoder och tekniker for
fosterdiagnostik som erbjuds. Det ses aven skillnader i tillgangen till resurser
Over landet, vad galler utbildad personal och utrustning

= kartlagga nuléaget

= ge forslag pa insatser for att sakerstalla jamlik vard, oavsett till exempel
kultur eller religion

= pasikt gejamlik vard 6ver landet och kvalitetssakrad och kostnadseffektiv
fosterdiagnostik

= underlag for kompetensforsdrjning i landstingen.
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Uppdraget fran NPO

Avgransning

= Uppdraget ror samtliga diagnostiska delar i vardkedjan (tidigt ultraljud, KUB,
NIPT, CVS/CVB/AC, RUL, 32-UL samt 41-UL) forutom RhD.

Specifikt uppdrag och fragestallningar

= Hur manga Ultraljud utfors i landet samt i vilken vecka?

= Vilka patienter erbjuds NIPT?

= Vilka patienter erbjuds KUB?

= Vilka patienter ska erbjudas PGD? (exkluderad senare)

= Vilka indikationer finns for AC/CVS?

= Vad ska analyseras?

€Y isrn NAG fosterdiagnostik
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Fosterdiagnostik
Vad séager lagen?

> (2006:351)

» Alla gravida kvinnor skall erbjudas allman
information om fosterdiagnostik.

» En gravid kvinna med medicinskt konstaterad
forhojd sannolikhet att foda ett barn med en
skada ska erbjudas ytterligare information om
genetisk fosterdiagnostik.

» Det ar kvinnan som efter det att hon fatt
informationen, i samrad med lakaren,
bestimmer om hon ska genomga
fosterdiagnostik (4 kap. | §).

V€Y visra NAG fosterdiagnostik
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ﬁ . SOSFS 2012:20 (M)
Socialstyrelsen Foreskrifter och allmédnna rad

Fosterdiagnostik o PGD

Val av undersékningsmetod

1 § Vardgivaren ska ansvara for att det med utgangspunkt 1 vetenskap
och beprovad erfarenhet faststills vilka undersékningsmetoder for
fosterdiagnostik och preimplantatorisk genetisk diagnostik som ska

anvandas 1 verksamheten. Om faststadllda metoder blir inaktuella, ska

de utmonstras.

Fosterdiagnostik — medicinsk nytta

3 § Vardgivaren ska ansvara for att fosterdiagnostik endast erbjuds
om den medicinska nyttan ar storre dn de forutsebara riskerna.

Informationsmaterial

4 § Vardgivaren ska ansvara for att det utarbetas informationsmate-
_rnial om fosterdiagnostik och preimplantatorisk genetisk diagnostik.
“Materialet ska finnas tillgéingligt i verksamheten och vara aktuellt.
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SBU rapporten — ultraljud forsta trimestern

KUB
>1:50 <1:1 000
l 1:51-1:1000 l
+
Invasivt prov NIPT Ingen atgdrd
Positivt fynd Negatiﬁlft fynd
¥ ¥
Invasivt prov Ingen atgdrd
Figur 2 Strategi D.

SBU. Analys av foster-DNAi kvinnans blod: icke-invasiv fosterdiagnostik (NIPT) for trisomi 13,
18 och 21. Stockholm: Statens beredning for medicinsk utvardering (SBU); 2015. SBU Alert-
rapportnr 2015-03.1SSN 1652-7151.
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SFOG —riktlinje 2016

Rekommendation for anvindande av NIPT i Sverige

Information om och tillging till fosterdiagnostik ska erbjudas alla gravida oavsett dlder. En
ultraljudsundersdkning i slutet av forsta trimestern (vecka 12-13), for att verifiera viabilitet,
graviditetslingd, flerbérdsgraviditet och identifiering av fosteravvikelser, bir vara en forsta
Atgiird infor vidare fosterdiagnostik. Ultraljudsundersdkningen bor helst utforas som KUB
(Kombinerat Ultraljud och Biokemi). Resultatet av KUB utgdr dd grund for fortsatt utredning
med NIPT enligt nedan:

NIPT bér erbjudas kvinnor med tidigare graviditeter med trisomier och vid Gnskad
fosterdiagnostik hos kvinna dir invasiv provtagning bor undvikas, t.ex. kronisk infektion
(HIV, hepatit).

Vid flerbird ir det vetenskapliga underlaget for NIPT dnnu otillrickligt. Erbjudande av NIPT
vid flerbiird bor dirfor giéras efter sarskilt 6vervigande.

V€Y visikra NAG fosterdiagnostik
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Nationell Arbetsgrupp for Fosterdiagnostik

Ylva Carlsson, ordforande, obstetriker, Fosterdiagnostiska registret

Lovisa Lovmar, klinisk genetik

Nina Asplin, barnmorska, disputerad kvalitativa studier

Ann-Christine Nilsson, SNIF samt Mhol

Niklas Juth, etiker, SNIF

Eva Bergman, obstetriker, fd ordférande Ultra-ARG

Jana Brodzski, obstetriker, Fosterdiagnostiska registret, ordférande Ultra-ARG
Katarina Tunon, obstetriker, Fosterdiagnostiska registret

Kristina Kernell, obstetriker, sekreterare Ultra-ARG

Cecilia Pegelow-Halvorsen, neonatolog

Adjungering

« Patientrepresentanter

« Thomas Davidsson, halsoekonom, professor Linkdpings Universitet
* Michaela Gransfors, obstetriker, Graviditetsregistret

« Charlotta Involdstad, SNIF

« Peter Conner, obstetriker, Graviditetsregistret
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Patient- och personalrepresentation

= Fokusgrupp med gravida kvinnor

= Djupintervjuer med kvinnor
— som genomgatt avbrytande pga awikelse
— som valt att fortsatta graviditeten efter besked om awikelse
— med hereditar genetisk sjukdom

= kontaktat Hjartebarnsfonden och Diafragmabracksfonden

= Samtal med FUB/Downfdreningen

= SNIF

= Enkat till landets alla MHV barnmorskor rorande information om
fosterdiagnostik

V€Y visra NAG fosterdiagnostik
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= Qjamlikt/Olika vad det galler
— Information om fosterdiagnostik

— Tillgang till forsta trimesterultraljud inkl datering, flerbdrdsdetektion
och fosteranatomisk granskning

— Erbjudande avseende beddtmning av sannolikhet av
kromosomawvikelse — KUB, NIPT

— Fosteranatomisk granskning vid RUL

— vilka som erbjuds CVS, vidare utredning inkl fosterpatologisk
beddmning

— Vilka riskgrupper som erbjuds viktskattning i tredje trimestern

V€Y visra NAG fosterdiagnostik

GOTALANDSREGIONEN

V SSSSSSSSSSSSSSSSSSSSSSSS JUKHUSET 15




c
w0
(]
pry

Sahlgrenska Universitetssjukh

agdu|yalg
uoday
EUJE[E(Q
ugday
PUERDD
ugday
Bioqanes
ugday
PuE|EH
ug|day
uoday
uoday
UE| JEW|EY
uoday
Buaqoucy
uoday
uanequoN
uoday
RS
uo|day
W0YHI01S
uoday
PuUB|WIgS
uoday
elesddn
uoday
PUBWIEA,
uoday
U0 JFISE N,
ugday
PUELIOUIIISER
ugday
PUEUELIISE A,
uoiday
UE| UQaI)
uoiday
puepEsInsg
uoday
uaug|dal
“SPUE|EIDD BIISEA

UE| 58U |doyugr

uajepal el pUBRWE

Hilrsta trimester whraljud uhtraljud
::Ir.ll:lnad:r markerade med gult erbjuds erbjuds
A

Ultraljud erbjuds i forsta 1 2 1 1 1 1 1 1 1 2 1 1 1 2 1 1 1 1 1
trimester

1. Till alla

2. Till utvalda, hag #der aller
org

[ R e Ja Ja Ja Ja Ja Ja Ja Ja Ja Ja Ja Ja
nationell checklista *)

KUE 1 2 1 1 1 1 1 1 2 1 1 1 2 1 1 1 2
L Till alla, 535 dr kestnad 354 S35 dr kestrad 535 &r
2 Mdersgrans eller oro om <354r eller oro oo <354

NIFT utan foregdende KUE la= Jla=
=32 & »35 &r

NIPT vid KUB-sannalikhet: 1 2 1 1 2 2 3 3 1 1 i 1 1 1 3 2 1
1: 1:51-1:200
2:1:61-1:300
3.1:51-1:1000

CVS/fAC Erbjuds vid KUB 1:2-1:50, vid misstankt avvikelse | forsta trimestern, vid tidigare kromaosomavvikelse, positiv NIPT, hereditdra sjukdomar, oro.

Regioner som inte erbjuder ultraljud i férsta trimester erbjuder AC eller CV5 vid tidigare kromosomawvvikelse, positiv NIPT, hereditdra sjukdomar. Region Jimtland Harjedalen erbjuder inte CVS. Region
Narrbotten erbjuder amniocentes om patienten dnskar.

f::‘is" analys vid KUB 1:3- 2 2 2 2 1 2 2 2 2 2 2 1 2 1 1 2 1 2 3
LOF-PCR

2.0F-PCR och mikroarray
3. OF-PCR och
kromosomanalys

Genetick anzlys vid Ja la la la la la Ja la la la la Ja la la la la
anatomisk awikelse eller
nackveck 23,5mm | firsta
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® = o= o = o = I = = = 5 = Falid == =z = w oo W= vz [} = = = = = = = = = = =
B§ (5§ |88 |28 |58 |38 |38 |58 |58 |58 |58 |f& |5 |88 |58 |58 |58 |6¢8|3¢85¢8 |48
o S o =) =) o Z o & o Z e 2o o 2o = o 3 g =] El=) o o 5o Se o g 5
] g = 27 E':l ] o 3 o = 2 S E] 3 -] - m = = 2 = = 2 3 >3 B = s =2 m 3 B
= g ) & g = a v 2 g = = 2 )
ue x ﬁ = s ] 2 a2 B i & E
£ |s N =] 8
@ B
3
=
Andra trimester Ej S-enitt
|skillnader markerade med guit | 8V hjarta
Fil)
e o er o o R ] la Ja la la la Ja Ja Ja la la la la la la la la Ja Ja Ja la
checklista och £ S-snitt
hjdrtgranskning | 5 snitt. a1 hiirta
Invasiv provtagning vid 1 1 1 1 1 2 1 1 1 2 1 1 1 1 1 2 2 1 1 1 1
strukturell awikelse
1.0F-PCR, mikroarray
1 OF-PCR, mikroarray efter
diskussion
Tredje trimester

*) Nationell checklista for forsta trimestern ultraljud accepterades varen 2020 och &r under inférande i samtliga regioner som erbjuder detta.
**) AFl = Amniotic fluid index, CTG = Cardiotocography, MAD = Mean abdominal diameter, SDP = Single deepest pocket.
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Sverige — olika/ojamlik vard?

= Skane och Orebro alla kvinnor erbjuds KUB. NIPT till dem med KUB-
sannolikhet >1:1000

= Halland, Osterg6tland alla kvinnor erbjuds KUB. NIPT till dem med KUB-
sannolikhet >1:200 respektive >1:300

= Stockholm kvinnor 6ver 35 ar samt oro erbjuds KUB. NIPT till dem med KUB-
sannolikhet >1:200

= Blekinge erbjuder alla kvinnor NIPT, ej KUB eller forsta trimester ultraljud

= VG-region kvinnor 6ver 35 ar KUB. NIPT till dem med KUB-sannolikhet >1:200
Kvinnor under 35 ar eller kvinnor 6ver 35 ar som inte dnskar KUB erbjuds forsta
trimester ultraljud
Datering
Organscreening enligt checklista

V€Y visra NAG fosterdiagnostik
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SLUTSATSER

Alla gravida, oavsett konsidentitet, religion, etnicitet, social stallning,

funktionsformaga, alder och bostadsort, ska erbjudas jamlik vard. For
att uppna detta behovs:

= Alla gravida och partner erbjuds en likvardig och standardiserad
icke-direktiv information avseende fosterdiagnostik i forsta
trimestern. Detta kraver enhetlig och kontinuerlig utbildning av
personal som ger information samt tid for samtal och reflektion hos

den gravida/paret. Informationsmaterialet b6r utformas nationellt och
erbjudas dver hela landet
FRIVILLIGHET skall uppfattas

Strombeck P, et al. Sexual and Reproductive health 2021
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SLUTSATSER

Alla gravida, oavsett konsidentitet, religion, etnicitet, social stallning,
funktionsformaga, alder och bostadsort, ska erbjudas jamlik vard. For
att uppna detta behovs:

= Det fosterdiagnostiska erbjudandet ska vara likvardigt dver landet
och inkludera:

— En ultraljudsundersokning i forsta trimesterni enlighet med
nationell checklista.

— En ultraljudsundersdkning i andra trimestern i enlighet med
nationell checklista.

— En sannolikhetsbeddmning for de vanligast forekommande
trisomierna med KUB alternativt NIPT

GOTALANDSREGIONEN
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SLUTSATSER

Alla gravida, oavsett konsidentitet, religion, etnicitet, social stallning,

funktionsformaga, alder och bostadsort, ska erbjudas jamlik vard. For
att uppna detta behovs:

= Vid pavisad avvikelse eller misstanke om avvikelse ska samma
uppfoljande undersokningar erbjudas samt den gravida/paret fa till
situationen anpassad och nationellt lika information, oavsett beslut
om fortsatt graviditet eller avbrytande

V€Y visikra NAG fosterdiagnostik
V GOTALANDSREGIONEN
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SLUTSATSER

Alla gravida, oavsett konsidentitet, religion, etnicitet, social stallning,
funktionsformaga, alder och bostadsort, ska erbjudas jamlik vard. For
att uppna detta behovs:

= Nationellt samordnad kvalitetsuppféljning gallande datering,
viktskattning, pavisande av avvikelse, KUB, NT-matning samt
utbildning

= NAG foreslar aven att ett nationellt arbete genomfors for att
samordna vilka riskgrupper som ska erbjudas en viktskattning i
tredje trimestern samt infora ett nationellt bildhanteringssystem.
NAG foreslar aven att en kontinuerlig och nationellt gemensam
utvardering avseende inférande av nya metoder gors.

V€Y visra NAG fosterdiagnostik
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Syfte  Fosterdiagnostisk undersok. Utfall Utredningsstrategi Diagnostisk analys

C Andra trimester UL ———#  UL-avvikelse

Limgnostisk indikation!

Ul-anikelsa i . QF-PCR->omneg
A Forsta trimester UL NT =35 mm AC/CVS J_, Microarray samt ev
- _ andraanalyser
F ) 1:2-1:50 - o
A+B KUB inkl UL- Rl
i ~
! bedomning \
1:51 - 1: 1000 b-—... >
~~ :‘i
~— Sereeningirdikotion:
| | Hag sannolikhet ' i )
B ‘ MNIPT — 5 —— ACSOVS QF-PCR
| trisomi 13, 18, 21 L }_’

V€Y visra NAG fosterdiagnostik
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Vad innebar det fOr oss?

= Uppbyggnad av nytt satt att informera om fosterdiagnostik

= Inféra och darmed utbilda personal att kunna utfora
undersokningar enligt nationella checklistan i forsta och andra
trimestern

= Erbjuda KUB till alla gravida alternativt forsta trimester
ultraljud + NIPT

= Mer strukturerad och lika utredningsgang efter pavisad
awikelse

= Bidra till nationell kvalitetsuppfdljning

V€Y visra NAG fosterdiagnostik
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Plan framat for rapporten

= Rapport till NPO mars 2021 — ut pa remiss
sep 2021 —detta seminariet del |
remissrundan

Fragor och kommentarer?

V€Y visra NAG fosterdiagnostik
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Tack for uppmarksamheten!

ylva.carlsson@vgregion.se

/
Routine/OB

Qual low

Mix 0/100

NAG fosterdiagnostik
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Detektion av fosteravvikelser

Detektionsgrad mellan 19% och
80%.

Paverkande taktorer:

= Gestationsldngd Nationella mal SBU/SFOG 2006

= Fosterorientering Anencephali 108%

= Fostervattenmidngd Gastrochis 95%
Myelomeningocele 80%

= BMI Diafragmabréck 50%

" Undersokaren Allvarliga hjirtdetekter 25%

= Resurser
* Checklistans utformning

A ( VASTRA NAG fosterdiagnostik
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Varfor forsta trimester ultraljud?

Enligt "Riktlinjerna for fetometri” fran SFOG
fran 2010 ar tidig datering vid 11-14 fulla
graviditetsveckor (BPD 21-33 mm) att foredra
framfOr sen datering vid 15-22
graviditetsveckor

NAG fosterdiagnostik
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TIDIG DATERING

Graviditetsregistret 2019

TABELL 11. Skillnad mellan faktiskt och berdknat datum fér forlossning i dagar (medelvdrde och median) med
konfidensintervall (Cl) och standarddeviation (SD) vid férlossning. Totalt antal férlossningar var 59 120.

Dateringsmetod Antal understkningar Medelvirde (Konfidensintervalll SD Median Overburenhet (%)*
CRL, 45—85 mm 4617 1,1 (09-13) 7.7 2 5,8
Tidig BPD, 21-31 mm 23 560 0,4 (0,3-0,3) 7,7 1 4,8 «
Sen BPD, 32-55 mm 24943 0,0 (-0,1-0,1) 8,0 0 3,2

Flerbord, prematurbdrd, induktioner innan v 42+0 och elektiva sectio dr inte inkluderade.
* hdr dr fall med prematurbérd (v 22 + 0 — 36 + 6) inkluderade

kdlla: Graviditetsregistret 2019

Mal: Medelvarde 0 och SD < 8,5 dagar
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