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Nytt fosterprov utmanar

AV PER SNAPRUD UR E&F 1/2011.

Ett enkelt blodprov fran en gravid kvinna kan avsldja genetiska sjukdomar hos fostret.
Testerna séljs redan pa postorder. Den nya tekniken &r ofarlig — men stéller livsavgérande

fragor om genetiskt urval.

Iselinn sitter i mammas kn& och haller hennes pekfinger i ett fast grepp med sin lilla hand. Hon
stirrar mj6lkdasigt medan hennes foraldrar, Sofia och John Tapper, berattar om helgen da
funderingarna pa ett genetiskt test stallde livet pa anda.

Som s& manga andra blivande foéraldrar tog de chansen att gora ett sa kallat kub-test, en
undersdkning som anger sannolikheten for att ett barn ska fédas med Downs syndrom. Testet
bygger pa en tidig ultraljudsundersokning, halterna av vissa amnen i kvinnans blod samt hennes
alder. De fick resultatet pa eftermiddagen en torsdag i november forra aret.

— Vi fick en hog sannolikhet, och blev erbjudna att gora ett fostervattenprov redan pa mandag

morgon klockan atta, sager Sofia Tapper.

Ett traditionellt fostervattenprov ger ett betydligt sakrare besked. En nackdel ar att
kromosomanalysen kraver ett nalstick in i livmodern. Risken for att ingreppet ska orsaka missfalll
ar strax under en procent. Vid ett moderkaksprov, som fyller samma funktion, ar risken ungefar

lika stor.

— Det kdndes som ett valdigt stort steg att ta den risken. Vi blev tvungna att verkligen tanka

igenom vad vi skulle géra med svaret, sager Sofia Tapper.

Nar mandagen kom hade de bestamt sig. Pa grund av risken for missfall tackade de ne; till

fostervattenprovet och vissheten om fostrets kromosomer.

Men i framtiden kan det bli mgjligt att gora ett kromosomtest utan att samtidigt utséatta fostret for
en risk. Just nu utvecklar flera foretag ett slags test som bara kraver ett enkelt blodprov fran den

gravida kvinnan. Det kan leda till betydligt farre traditionella kromosomtester.

Allt borjade ar 1997. Dennis Lo, professor i kemisk patologi vid Chinese university i Hongkong,

gjorde en banbrytande upptéckt.
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— Jag hade last att dna fran en cancertumor lacker ut i blodplasman, och tankte att det finns vissa
likheter med ett foster hos en gravid kvinna. Bade tuméren och fostret &r ett slags parasiter i
kroppen, sager Dennis Lo.

Hans matningar visade for forsta gangen att dna fran ett foster lacker ut fran moderkakan och
hamnar i kvinnans blod. Mellan tre och fem procent av allt dna i en gravid kvinnas blodplasma
kommer fran fostret. Resten ar fran hennes egna celler.

Dennis Lo och flera andra forskare har under de senaste aren hittat olika séatt att analysera
blodprover fran gravida for att avgéra om kvinnornas foster har tre i stallet for tva kopior av

kromosom 21, den kromosomférandring som orsakar Downs syndrom.

Pa fragan hur Sofia och John Tapper skulle ha resonerat om ett sddant test hade varit tillgangligt

nar de gick i vantans tider forra aret svarar John:
— Jag skulle ha sagt ja.
Sofia nickar.

— Vi kom fram till att &ven om vi hade fatt veta att det var ett barn med Downs syndrom sa skulle
vi inte ha kunna ta bort det. Men vi skulle anda vilja veta sa att man kan forbereda sig s& mycket
det gar, sager hon.

Iselinn féddes i juni utan Downs syndrom. | hennes fall skulle fosterdiagnostiken bara ha betytt att
Sofia och John Tapper hade kunnat fa en kortare period av ovisshet. Men den tekniska
utvecklingen &r pa god vag att andra forutsattningarna for den typ av beslut som de blev tvungna
att fatta.

An sa lange ger analyser av foster-dna fran ett blodprov ett mindre sékert besked om eventuella
kromosomavvikelser &n ett traditionellt fostervattenprov, eller ett moderkaksprov. Men rapporter

om tekniska framsteg publiceras i snabb takt, ibland lite for snabbt.

Foretaget Sequenom i USA satsade tidigt pa att utveckla ett sa kallat icke-invasivt fostertest for
Downs syndrom (trisomi 21). Rapporter om lovande resultat hojde foretagets borskurs — énda tills

resultaten visade sig vara pahittade.

| september 2009 skrev Sequenom i ett pressmeddelande att ”... allmanheten ska inte langre lita
pa nagra tidigare meddelade test-data och resultat fran féretagets icke-invasiva fostertest for
trisomi 21”. Féretagets vd och sex av hans medarbetare fick sparken. Skandalen ledde till att

vardet pa Sequenoms aktier stortdok.



Trots bakslaget beddmer manga experter att den nya typen av kromosomanalys sa smaningom
kan borja anvandas i stor skala. Sequenom och minst ytterligare ett foretag arbetar vidare med
ett test for sddana diagnoser hos foster.

Det bekymrar Marita Wengelin, mamma till en pojke med Downs syndrom. Hon har tidigare varit
ordférande i Svenska Downféreningen och ar engagerad i fragan om fosterdiagnostik.

— Allt finare metoder for att valja bort foster med Downs syndrom blir en signal om att de har
barnen inte borde fa fédas. Det ar sorgligt, séager hon.

| Sverige aborteras cirka 500 foster per ar pa grund av olika avvikelser hos fostret. Den vanligaste

diagnosen ar Downs syndrom.

Men det finns andra satt att anvanda de nya majligheterna att analysera foster-dna fran ett
blodprov. Vissa gravida kvinnor bildar antikroppar mot sitt foster. Det kan ske om kvinnans blod
ar RhD-negativt och fostrets RhD-positivt. Den forsta graviditeten brukar ga bra. Under en ny
graviditet med ett RhD-positivt foster kan antikroppar fran kvinnan angripa fostrets

réda blodkroppar.

Lakare forebygger problemet genom att ge kvinnan sprutor med andra sorters antikroppar. Det
behdvs inte om mamman och fostret har samma blodgrupp. En enkel analys av foster-dna i ett
blodprov racker for att undvika onddiga behandlingar. Metoden bdrjade anvandas i Sverige 2004,

och testas nu i stor skala pa alla RhD-negativa kvinnor som vantar barn i Stockholm.

Foster-dna i blodprover kan ocksa anvandas for att ta reda pa fostrets kon. Det &r viktig
information for en familj med en arftlig sjukdom kopplad till kdnskromosomerna, till exempel

Duchennes muskeldystrofi som bryter ner kroppens muskler.

Sjukdomen beror pa en mutation pa X-kromosomen. Den drabbar vanligtvis bara pojkar. Flickor
har tva X-kromosomer och slipper symtom om mutationen bara finns pa den ena. Om fostret ar

kvinnligt finns ingen anledning att ga vidare med fostervattenprov.

Dessa metoder granskas just nu av Statens beredning fér medicinsk utvardering, SBU, som
kommer att presentera sina slutsatser till varen. Syftet ar att ta reda pa vilken nytta som

patienterna har av testerna, om de &r varda sitt pris och vilka etiska fragor de staller.

En grupp experter i Storbritannien har nyligen gjort en liknande granskning pa uppdrag av
National health service, den statliga myndigheten for brittisk sjukvard. Genetikern Caroline Wright

ledde arbetet.



— Det finns stora fordelar. Kvinnor kan gora ett test pa fostret utan att 6ka risken for missfall, och
hon kan gora det tidigt under graviditeten vilket ger mer tid att 6vervaga olika alternativ,
sager hon.

Caroline Wright understryker att just dessa férdelar samtidigt leder till etiska, juridiska och sociala
fragor som ytterst handlar om synen pa manniskan — vilka barn som familjer och samhallen &r

villiga att acceptera.

De mest invecklade etiska problemen géller Downs syndrom, enligt Caroline Wright. Hon tanker
sig att ett blodprov fran en gravid kvinna i férlangningen kan ersatta bade dagens screening med
kub-testet och diagnoser med traditionellt fostervattenprov.

Det skulle innebara en genomgripande forandring. Redan i dag tackar manga ja till screening
med kub-testet utan nagra djupare funderingar éver vad det innebar. Familjen Tapper har
erfarenhet av det.

— Vi sag det som en rutinkontroll, som en del av besoken pa modravardscentralen, sager
Sofia Tapper.

Infor ett beslut om fostervattenprov uppstar ett nytt tillfalle att tanka efter och resonera. Men om
det racker med ett enkelt blodprov férsvinner den mdjligheten.

— Det ar tankbart att blodprovet blir en del av rutinen. Jag tror att man maste hantera det med

battre information till bade vardpersonal och allmanhet, sager Caroline Wright.

Ett blodprov fér analys av fostrets dna kan tas redan i den sjunde graviditetsveckan, medan ett

moderkaksprov gors tidigast under vecka 10 och ett fostervattenprov under vecka 14.

| de fall kvinnan véljer att géra abort blir ingreppet enklare &n senare under graviditeten. Samtidigt
kan enkelheten i sig 6ka sannolikheten for abort. Bilden kompliceras ytterligare av att en tidigare
diagnos kan leda till abort av ett foster med en avvikelse som senare av naturliga orsaker skulle
ha lett till missfall.

Flera experter har ocksa papekat att det kan vara svart att tacka nej till ett gentest som inte
innebar nagon risk for fostret. Darmed kan fler foster bli gentestade, och blivande foraldrar stallas

infor kunskap som de hade velat slippa hantera.

— Redan nu kan det vara jattesvart att ta till sig all information om fosterdiagnostik. Jag vagar
nastan inte tanka pa hur det blir med nya tester, sager Kajsa Longhi, chef for Lilieholmens

barnmorskemottagning i Stockholm.



Hon ar bade barnmorska och psykoterapeut och har lang erfarenhet av att resonera med
blivande foraldrar som &r oroliga for eventuella avvikelser hos ett foster. Framtidens gentester pa
foster kan krympa utrymmet fér den typen av samtal.

Fostervattenprov eller moderkaksprov ar ett avancerat ingrepp som gors pa en klinik av utbildad
personal. Att ta ett blodprov &r sa enkelt att vem som helst kan gora det. Det ger nya méjligheter
till fosterdiagnostik via internet.

Foretaget Pinkorblue i USA erbjuder konstest pa foster redan under den sjunde graviditetsveckan.
Ett videoklipp pa foretagets webbplats visar hur det gar till. En kvinna sticker sig sjalv i en
fingertopp med en steril nal och placerar tre droppar blod pa en papperslapp. Néar blodet har
torkat skickar hon lappen till foretaget, som analyserar dna fran fostret i blodet. Efter nagra dagar
kommer svaret i ett mejl. Testet kostar cirka 1 200 kronor.

For drygt 8 000 kronor erbjuder foretaget Dnaplus, dven det i USA, ett faderskapstest pa foster.

Tanken &r att en gravid kvinna ska kunna ta reda pa vem av upp till tre olika man som ar fadern.

Forutom sitt eget blodprov skickar hon in genetiskt material fran mannen, till exempel skaggstubb
fran en rakapparat eller en fimp med rester av saliv. Foéretaget lovar att méannen inte far reda pa
nagot: "Eftersom det inte behdvs nagon lakare under testprocessen kan vi garantera absolut och

total sekretess.”

En lang rad nya gentester pa foster kommer att bli tillgéangliga i framtiden, enligt Dennis Lo. Han
forutspar att forskare redan ar 2020 kommer att kunna sammanstélla all genetisk information om

ett foster genom att analysera blod frén en gravid kvinna.

John Tapper ar fundersam infor de tekniska mojligheterna. Han studerar till lakare och hoppas att

samhallet kommer att hitta satt att begransa testandet.

— Jag kan se framf6r mig att mer och mer anses avvikande. D& far man mindre och mindre

tolerans for den som inte passar in i mallen, séager han.
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