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När ultraljudstekniken introducerades i Sverige under 
1970-talet ökade våra möjligheter att undersöka foster 
under graviditet, fosterdiagnostik. Strukturella avvi-
kelser som påvisas vid ultraljudsundersökning är ofta 
orsakade av eller associerade till genetiska avvikelser. 
Dessa har sedan 1960-talet kunnat påvisas med foster-
vattensprov och från 1990-talet med moderkaksprov 
(graviditetsvecka 15 respektive vecka 10–11). Även om 
nya studier [1, 2] talar för låg missfallsrisk associerad 
till invasiva prov, har missfallsrisken drivit utveck-
lingen av icke-invasiva metoder. Den mest använda 
metoden sedan början av 2000-talet är KUB, kombine-
rat ultraljud och biokemiskt test. 

Parallellt med att KUB introducerades i Sverige har 
metoder utvecklats för att använda cellfritt DNA från 
maternellt blodprov för olika typer av genetiska ana-
lyser på foster [3].  Analys av fostrets DNA i mammans 
blod har möjliggjort högre upptäcktsgrad och pålit-
lighet än KUB-testet för att identifiera trisomier [4, 5].  
Även andra genetiska avvikelser, t ex monogent ned
ärvda sjukdomar hos foster, kan i dag upptäckas med 
analys av cellfritt DNA i blodprov från modern, dock 
än så länge endast inom ramen för kliniska forsk-

ningsprojekt. Fosterdiagnostik med hjälp av cellfritt 
DNA kallas ofta icke-invasiv fosterdiagnostik (NIPT; 
non-invasive prenatal testing). 

Positivt resultat ska följas upp med invasiv provtagning
NIPT innebär analys av cellfritt DNA från celler som 
bryts ner och där en mindre del av det cellfria DNA:t 
i blodet hos den gravida kvinnan kommer från fost-
ret i den pågående graviditeten, s k cellfritt fetalt DNA. 
Detta ger möjlighet att med mycket stor träffsäkerhet 
kunna identifiera kromosomavvikelser hos fostret 
(Figur 1) [6]. Blodprovet för NIPT tas vanligen tidigast 
i graviditetsvecka 10. Vid NIPT är sensitiviteten för 
trisomi 21 drygt 99 procent och andelen falskt positiva 
test <0,1 procent, att jämföra med KUB där sensitivi-
teten är ca 90 procent och andelen falskt positiva test 
5 procent [4, 5]. På grund av lägre andel falskt positiva 
test än med KUB minskar andelen kvinnor som behö-
ver genomgå invasiv fosterdiagnostik dramatiskt om 
NIPT erbjuds. 

Ett tests positiva prediktiva värde uttrycker sanno-
likheten att ett test som är positivt är sant positivt. I 
en studie där man har jämfört KUB med NIPT i en ose-
lekterad gravid population med genomsnittlig san-
nolikhet för kromosomavvikelse redovisas positivt 
prediktivt värde för NIPT på 81 procent och för KUB 
på 3 procent [7]. För att kvinnor inte ska fatta beslut 
om ett eventuellt avbrytande av sin graviditet baserat 
på felaktig information ska därför ett positivt NIPT 
alltid följas upp med invasiv provtagning. Vid ana-
lys för trisomi 13, 18 och 21 är falskt negativt resultat 

HUVUDBUDSKAP
b Med analys av foster-DNA i blodprov från den gravida 
kvinnan kan man med mycket stor pålitlighet upptäcka 
trisomi 13, 18 och 21 hos fostret.
b NIPT (non-invasive prenatal testing) är inte ett dia
gnostiskt test, och ett positivt resultat ska därmed alltid 
verifieras med moderkaks- eller fostervattensprov.
b Fosterdiagnostik ska aldrig ses som rutin eller rekom-
mendation, utan ska alltid föregås av vägledning och 
informerat val.
b Svensk förening för obstetrik och gynekologi har i 
samverkan med ett multiprofessionellt team inkluderan-
de etiker och i samråd med intresseföreningar utvecklat 
nationella riktlinjer för implementering och användning 
av NIPT för trisomi 13, 18 och 21.

Figur 1. Celler från mamman och från fostret sönderfaller 
via apoptos och tas upp i den gravida kvinnans plasma. Det 
återfinns där huvudsakligen som cellfritt DNA från mam-
mans egna celler, men det finns också mindre mängder 
cellfritt DNA från fostret genom cellsönderfall huvudsakligen 
i placenta. Från Jacobsson B et al, Läkartidningen 2016 [6].
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dock mycket ovanligt och förväntas förekomma i ca 
1/10 000 fall [5].

Riktlinjer för implementering i mödravården
KUB-testet utvärderades i SBU-rapporten 2006 [8] som 
den mest lämpliga fosterdiagnostiska metoden i tidig 
graviditet. I dag är det mindre än hälften av Sveriges 
gravida kvinnor som genomgår KUB-test. Det finns 
ingen nationell reglering eller samsyn, utan skilda 
värderingar och ekonomiska resurser styr hur meto-
den erbjuds i våra 20 landsting. För att nå jämlikt er-
bjuden fosterdiagnostik i Sverige skapades en natio-
nell riktlinje med rekommendationer för klinisk an-
vändning av NIPT via Svensk förening för obstetrik 
och gynekologi (SFOG) 2015 [9]. Denna riktlinje, veten-
skapligt baserad på SBU:s Alertrapport 2015 [5], togs 
fram av en tvärprofessionell grupp inkluderande eti-
ker och i samråd med intresseföreningar. 

Riktlinjen rekommenderar tills vidare NIPT till 
gruppen med förhöjd sannolikhet efter KUB-test 
(>1/1 000) och invasiv provtagning vid en risk >1/50.  
Detta baseras på vikten av tidig ultraljudsundersök-
ning för datering, flerbördsdiagnostik och tidigt fun-
na allvarliga missbildningar samt hänsyn till analys-
kostnaden för NIPT. I riktlinjerna från SFOG trycker 
man också på vikten av bra information och att NIPT 
enbart bör erbjudas efter noggrann information samt 
då man kan försäkra sig om att kvinnan kan göra ett 
informerat val. Det är den vårdgivare som erbjuder 
fosterdiagnostik som ansvarar för att personal har ut-
bildning och kompetens för uppgiften [9]. Detta över-
ensstämmer också med Socialstyrelsens föreskrifter 
och allmänna råd kring fosterdiagnostik [10].

I dag används NIPT främst för diagnostik av de pre-
natalt vanligast förekommande kromosomavvikel-
serna, trisomi 13, 18 och 21, men det är vanligt att man 
även lägger till analys av könskromosomerna. Dia
gnostik av andra kromosomala avvikelser med NIPT 
utförs i dag inte inom offentlig vård. Efter 9 månaders 
NIPT-erbjudande i Stockholms läns landsting (NIPT 
som alternativ till invasivt prov vid förhöjd KUB-risk) 
under juni 2015 till mars 2016 hade de invasiva prov-
tagningarna minskat med 47 procent [opubl data]. 

I SBU:s hälsoekonomiska rapport avseende NIPT för 
trisomier anges priset för KUB-test till 1 500 kr och för 
NIPT till 5 000 kr [5], vilket innebär att NIPT är kost-
nadsbesparande om det används som komplement 
till KUB för kvinnor med positivt KUB-resultat (san-
nolikhet för trisomi 21 >1/200). Dessutom leder NIPT 
till minskat behov av invasiva ingrepp, med färre 
missfall som följd. Däremot leder NIPT till ökade kost-
nader om det används som alternativ till KUB. 

Det är viktigt att användningen av NIPT följs upp 
och kvalitetssäkras. Utveckling av Graviditetsregist-
ret pågår för att kunna följa även NIPT-utfall. 

Bra, balanserad och tillräcklig information
Enligt lagen om genetisk integritet ska alla gra-
vida kvinnor erbjudas allmän information om 
fosterdiagnostik [11]. Kvinnor med konstaterad hög 
sannolikhet för kromosomavvikelse hos fostret ska 
erbjudas ytterligare information om genetisk foster-
diagnostik. Europeiska studier betonar vikten av ge-
netisk vägledning före fosterdiagnostik för att säkra 
att kvinnorna gör informerade val [12, 13].

I t ex Stockholms läns landsting erbjuds numera 
genetisk vägledning åt alla kvinnor som vid KUB-un-
dersökningen har fått besked om att sannolikheten 
för kromosomavvikelse hos fostret är förhöjd. Syftet 
är att informera om och diskutera kring eventuell vi-
dare utredning (NIPT, invasiv provagning eller ingen 
vidare utredning).

Målet med den genetiska vägledningen är att den 
gravida kvinnan (och hennes partner) ska kunna göra 
informerade val avseende fosterdiagnostik. För att 
kunna ta dessa beslut är det viktigt att paren får bra, 
balanserad och tillräcklig information om vad de oli-
ka testen betyder, vad de kan påvisa och inte, vilka ris-
ker som finns med olika testmetoder, vad ett icke-dia
gnostiskt respektive ett diagnostiskt test betyder etc. 

Socialstyrelsens föreskrifter betonar också vad som 
bör ingå i den information som den gravida kvinnan 
ska få i samband med valet av fosterdiagnostik [10].  
Förutom möjligheten att bedöma sannolikheten att 
ett barn föds med kromosomavvikelse, missbildning 
eller genetisk sjukdom, bör informationen även be-
handla etiska frågor som kan uppkomma i samband 
med fosterdiagnostik, hur det kan vara att leva med 
funktionsnedsättning samt vilka möjligheter till stöd 
som samhället kan ge. 

Genetisk vägledning ska stödja parens egna beslut 
En viktig grund i genetisk vägledning är att professio
nen inte ska vara styrande utan att det är ett samtal 
som ska stödja föräldrarna att ta egna beslut. Det är 
viktigt att deras beslut stämmer överens med deras 
egna behov, önskemål och värderingar. En förutsätt-
ning för beslutsprocessen är att man diskuterar de 
olika scenarier man kan ställas inför då man fått ett 
resultat från testen och vilka svåra beslut man kan 
komma att ställas inför om det skulle visa sig att fost-
ret bär på en kromosomavvikelse. Detta innefattar re-
flektion för det enskilda paret om vad det kan innebä-
ra för dem att ha ett barn med det tillstånd man testar 
för.   

Med NIPT blir vikten av genetisk vägledning ännu 
tydligare. Det finns en risk att testet ses som rutin el-
ler rekommendation då det erbjuds från vården, ef-
tersom det inte finns några risker med testet för vare 
sig kvinnan eller fostret [5]. Det kan lätt bli något man 
»bara gör« utan att riktigt ha reflekterat över vilka 
ställningstaganden man kan komma att ställas in-
för. Detta betonas även i SFOG:s riktlinjer, där man ef-
terfrågar särskilda krav på hur själva erbjudandet om 
fosterdiagnostik utformas och förmedlas så att frivil
ligheten tydliggörs [9].

Etiska farhågor med NIPT
Den etiska diskussionen om NIPT har redan tagit fart, 
både nationellt [14] och internationellt [15]. En fördel 
med NIPT jämfört med invasiv fosterdiagnostik är 
att den risk för missfall som invasiva metoder med-
för undviks. Att det inte behöver stickas en nål i ma-
gen innebär dock att fosterdiagnostiken kan ses som 
mindre dramatisk och, i värsta fall, görs mindre väl
övervägd och kan ses som det självklara valet [16]. 

Andra etiska farhågor med NIPT sammanhäng-
er med vilken typ av analys som används på fostrets 
DNA. En typ identifierar endast vissa på förhand be-
stämda tillstånd, s k riktad analys. Vanligtvis undersö-
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ker riktade analyser de tre vanligaste trisomierna, 13, 
18 och 21, och könskromosomavvikelser. Det finns en 
risk för att erbjudande om diagnostik av trisomierna 
13, 18 och 21 hos fostret kan verka utpekande och dis-
kriminerande för individer med dessa diagnoser [5], 
och det är därför viktigt från etisk synpunkt att det 
finns ett bra samhälleligt stöd för personer med funk-
tionsnedsättning.

En annan svårighet med NIPT är att man i strikt 
mening inte får en diagnos, utan en sannolikhets-
bedömning för tillstånden, eftersom det finns falskt 
negativa och, än vanligare, falskt positiva testresul-
tat [17]. Dessutom är tillförlitligheten i sannolikhets-
bedömningarna olika för olika tillstånd: exempelvis 
är de mer tillförlitliga för trisomi 21 än för könskro-
mosomanalyser [17]. Detta gör det svårt att informera 
om resultaten på ett för föräldrarna begripligt och an-
vändbart sätt.

Det finns en möjlighet att använda riktade analy-
ser av cellfritt DNA för att identifiera kända mikrode-
letioner eller mikroduplikationer. I dagsläget saknas 
dock tillräckligt vetenskapligt underlag för att bedö-
ma tillförlitligheten hos sådana test [17]. Det är ock-
så visat att det är möjligt att analysera hela fostrets 
arvsmassa med analys av cellfritt DNA, men även här 
saknas vetenskapligt underlag för att bedöma tillför-
litligheten [17]. Den saken kan givetvis ändra sig. Om 
hela fostrets arvsmassa kan analyseras, inklusive alla 
kromosomavvikelser samt monogena mutationer (tu-
sentals tillstånd), uppstår frågan vad man ska leta ef-
ter.

Framtida tillämpningar kan ge andra problem
Vi har hittills utgått från att fosterdiagnostikens 
grund är att tillhandahålla underlag för föräldrarnas 
eget beslutsfattande. Med andra ord är föräldrarnas 
och i slutänden kvinnans reproduktiva autonomi den 
huvudsakliga motiveringen för att tillhandahålla fos-
terdiagnostik [15]. I ljuset av framtida tillämpningar 
av helgenomsekvensering uppstår då ett dilemma. 

Å ena sidan kan vården på förhand bestämma sig 
för en begränsad uppsättning tillstånd som under-
söks. Det innebär i sig att föräldrarnas möjlighet att 

själv bestämma vilken fosterdiagnostik de får till-
gång till utefter sina egna önskemål och värderingar 
kringskärs, dvs att deras autonomi begränsas.

Å andra sidan kan vården bestämma sig för att för-
äldrarna fritt får bestämma sig för vilka tillstånd som 
eftersöks, åtminstone om testen är tillräckligt tillför-
litliga. Men då blir det i praktiken svårt för föräldrar-
na att på förhand ta ställning till vilken information 
av den som finns att få som de själva vill undersöka, 
eftersom det finns så väldigt mycket information. I 
korthet riskeras en informationsöverlastning som 
försvårar, snarare än underlättar, självständigt be-
slutsfattande [17]. 

Stora regionala skillnader kräver gemensam strategi
Trots SFOG:s riktlinjer kring implementering av NIPT 
erbjuds testet och information kring fosterdiagnostik 
fortfarande på olika sätt i olika landsting. De stora re-
gionala skillnaderna i erbjudande av fosterdiagnostis-
ka metoder innebär rättviseproblem enligt Smer, och 
en diskussion mellan landstingen kring gemensam-
ma strategier vid introduktion av NIPT i hälso- och 
sjukvården anses önskvärd [14]. 

Med grund i dessa regionala skillnader skapades 
2015 ett nationellt nätverk för kunskap och kommu-
nikation kring fosterdiagnostik. Nätverket är en sam-
verkan mellan olika professioner inom bl a genetik, 
obstetrik och etik och med flera intresseföreningar.  
Målet för nätverket är att verka för en jämlik tillgång 
till neutral och högkvalitativ information, kunskap 
och kommunikation kring fosterdiagnostik och att bi-
dra till att den etiska debatten kring dessa frågor hålls 
levande i samhället [18].

Fosterdiagnostik ska aldrig ses som rutin eller re-
kommendation. Den ska alltid föregås av informerat 
val. Att genomgå fosterdiagnostik är ett alternativ, att 
avstå är ett annat; inget av alternativen ska uppfattas 
som mer självklart än det andra. s

b Potentiella bindningar eller jävsförhållanden: Inga uppgivna.
Citera som: Läkartidningen. 2017;114EHTE
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SUMMARY
NIPT – implentation, counselling and ethical issues
It is today possible to analyze cell-free fetal DNA from 
a blood sample from the pregnant woman, i.e. non-
invasive prenatal testing, NIPT. Thus, by a simple blood 
test from the mother you can detect trisomy 13, 18 and 
21 in the fetus with high accuracy. However, NIPT is not a 
diagnostic test and a positive result should be confirmed 
by an invasive test, like chorionic villus sampling or 
amniocentesis. There are national guidelines from the 
Swedish Society of Obstetrics and Gynaecology (SFOG) 
on how to implement and use NIPT for trisomies in 
the Swedish health care. As NIPT is only a blood test 
there is a risk that it is seen by the expectant parents 
as a routine test or as a recommendation from the 
health care. Pre-test counselling is therefore of great 
importance to enable informed choice.


