rescens-in situ-hybridiseringen (FISH)
som varit avgorande for den genetiska
diagnostiken av enstaka blastomerer.

Undersdkning och hehandling

Innan preimplantatorisk genetisk
diagnostik utfors maste paret gaigenom
en noggrann genetisk undersokning for
att man skall kunnafaststéllarisken for
att faett allvarligt sjukt barn. Vi har i vér
beddémning av lampliga par valt att
strikt foljarekommendationernai rege-
ringens proposition om fosterdiagno-
stik och abort [1].

Nér paret val har blivit godkant for
PGD startar hormonbehandling av
kvinnan. Som ett resultat av dennakom-
mer ca 10-15 oocyter att mogna. Dessa
aspirerasmed ledning av vaginalt ultra-
ljud, injiceras med en spermie vardera
(ICSl) och odlas vidare i tre dagar. D&
bestér preembryonerna av 6-10 blasto-
merer.

Entill tvablastomerer biopseras och
placerasantingeni ett PCR-ror eller fix-
eras pa ett objektglas beroende pa vil-
ken teknik man valt for diagnostiken.
PCR-tekniken anvénds oftast nér en
specifik mutation skall detekteras, med-
an FISH-tekniken &r vanligast vid kbns-
bestdmning och vid risk for aneuploidi-
er. Tills vidare bor enligt internationel -
larekommendationer diagnosen konfir-
meras med prenatal diagnostik.

100 barn fodda efter

preimplantatorisk diagnostik

Ar 1990 kom den férsta rapporten
om en graviditet efter preimplantatorisk
genetisk diagnostik [2], och idag finns
ca 100 barn fodda efter PGD. Foljande
monogent betingade sjukdomar har di-
agnostiserats preimplantatoriskt med
hjdp av PCR: blddarsuka, 3-thalasse-
mi, cystisk fibros, fragilt X-syndrom,
Lesch-Nyhans sjukdom, muskeldys-
trofi, sicklecellsanemi och Tay—Sachs
sukdom [3].

For flera X-kromosombundna sjuk-
domar & kénsbestémning det enda al-
ternativet. For detta & FISH mest |am-
pat. | USA har FISH anvénts éven for
aneuploidistudier pa polkroppar fran
oocyter fran adre kvinnor [4]. Vi har
hittills utfort kdnsbestémningar endast
vid risk for X-kromosombundna sjuk-
domar [5].

Recessiva (icke dominanta) X-kro-
mosombundna sjukdomar drabbar nds-
tan enbart pojkar, eftersom dessaendast
har en X-kromosom. Flickor kan vara
anlagsbérare utan att utveckla sjukdo-
men, eftersom de har tva X-kromoso-
mer; den enainnehaller den sjukdoms-
framkallande genen och den andramot-
svarande friska gen (dominant).

Med hjé p av PGD kan man separera
XY-embryon fran XX-embryon sa att
en anlagsbédrande moder endast foder
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flickor. Harvid undviks alltsdatt X-kro-
mosombundnarecessivt nedérvdasjuk-
domar kommer till kliniskt uttryck.
Né&ra 300 X-kromosombundna recessi-
vasjukdomar finnsi dag beskrivna, vil-
ket motsvarar 6—7 procent av allakénda
monogena defekter.

Elva forsok, tva graviditeter

Vi har hittills behandlat fem par dar
kvinnorna varit anlagsbarare for nagon
av foljande letda, obotliga sjukdomar:
Duchennes  muskeldystrofi, Wis
kott—Aldrichs syndrom, ornitintrans-
karbamylas-defekt, adrenoleukodys-
trofi och myotubul& myopati.

Av deelvaforsok vi utfort har niolett
till &terfoérandet av ett till tva preembry-
on av kvinnligt kon (Tabell 1.). Forso-
ken har resulterat i tva pagaende gravi-
diteter. | den forsta graviditeten har ko-
net konfirmerats med hjalp av amnio-
centes och kromosomodling.

Y tterligare 20 patientpar kommer att
behandlas under 1997. | nagrafall, dér
kvinnan & gravt Rh-immuniserad,
kommer preembryonernas Rh-status att
bestémmas med hjdlp av PCR.
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KORTKLIPPT

Fler ahorter i Norge
efter »p-pillerlarm»

Massmediernas belysning av majli-
gabiverkningar av tredje generationens
p-piller under hosten 1995 leddei Nor-
getill att forsdljningen av p-piller min-
skade med 10 procent forsta halvéaret
1996. Samtidigt tkade antalet aborter
med 7 procent, enligt en studie vid n&
gra norska sjukhus vilka 1995 utférde
60 procent av allaaborter i landet.

Omtendensen hll i sig heladret in-
nebér det att antalet aborter totalt 6kade
med 1 000. Tidigare under 1990-talet
har man noterat en minskning med 2
procent per &r.

Tidsskr Nor Laegeforen 1996; 116:

3486-8.

Alkohol dkar dstradiolhalten
vid hehandling med dstrogen

Alkoholkonsumtion leder till en
kraftig 6kning i halten av cirkulerande
Ostradiol hos postmenopausala kvinnor
vilka behandlas med 6stradiol och pro-
gestin men inte hos obehandlade kvin-
nor.

Ostradiolhalten hos de behandlade
kvinnorna & korrelerad med alkohol-
halteni blod, nar toppen ungefar entim-
me efter alkoholintaget och &r férhojd
ytterligare fyratimmar.

Dessa fynd gjordes i en randomise-
rad, dubbelblind och placebo-kontrol-
lerad studie av tolv behandlade och lika
manga obehandl ade kvinnor Gver 45 &r.
Mekanismen bakom fynden & inte
klarlagd, men det &r ténkbart att alkohol
Okar Ostrogenabsorptionen frén tarmen
eller att metabolismen forandras.

JAMA 1996; 276: 1747-51.

Okad risk for suicid
efter missfall och abort

En finlandsk registerstudie av 73
kvinnor som begick sdlvmord i sam-
band med graviditet tyder paatt missfall
och i &hnu hogre grad framkallad abort
kan okarisken for suicid. Den arligain-
cidensen av gadvmord per 100 000
kvinnor i de aktuella & dersgrupperna
var 11,3, enincidenssom tkadetill 18,1
vid missfall ochtill 34,7 vid framkallad
abort. Motsvarande tal i samband med
fodsel var 5,9.

Forskarnabakom studien papekar att
den okade risken kan bero pa att det
finns gemensamma riskfaktorer bakom
sjdlvmord och abort, eller pa abortens
effekter pa den psykiska hélsan.

BMJ 1996; 313: 1431-4.
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