ya ron

QF-PCR for bestamning av kromosomavvikelser hos foster

— en val dokumenterad metod, enligt Alert

I SBU Alert

[MArligen analyseras 8 000 prov fran
fostervatten eller moderkaka i syfte att
uppticka kromosomavvikelser hos fos-
ter. Den dominerande kromosomavvi-
kelsen d4r Downs syndrom, som innebér
forekomst av en extra kromosom 21. Ef-
tersom forekomsten av denna och vissa
andra kromosomavvikelser 6kar med
moderns alder erbjuds alla gravida kvin-
nor dldre &n 35 &r en sddan analys. Ana-
lysen gors dven i vissa fall nar modern ar
yngre dn 35 &r, exempelvis ndr det finns
arftlig belastning, om nagon avvikelse
misstidnks vid ultraljudsundersdkning
eller om den gravida kvinnan &r orolig
for att barnet ska ha en kromosomavvi-
kelse. Den vedertagna analysmetoden &r
karyotypering, som innebér att cellernas
fullstdndiga kromosomuppsattning fast-
stdlls. Denna procedur tar cirka tva veck-
or. Kvantitativ fluorescent polymeras-
kedjereaktion (QF-PCR) &r en ny metod
for kromosomanalys som &nnu inte eta-
blerats i Sverige. Férdelen med QF-PCR
ar att svaret kan ges inom tva dagar, dvs
cirka tolv dagar snabbare &n nir karyo-
typering anvéinds. Eftersom fostervat-
ten- eller moderkaksprov kan tas tidigast
i 14:e respektive 10:e graviditetsveckan

dr det en stor fordel med snabbt besked
sa att fordldrarna, i de fall ddr analysen
visat att fostret har en kromosomavvi-
kelse, far mer tid for att ta stéllning till
om graviditeten ska avbrytas eller ¢j.
Med QF-PCR analyseras inte samtli-
ga kromosomer som vid karyotypering,
utan en avgransning har gjorts till kro-
mosomerna 13, 18, 21, X och Y. Dessa
fem kromosomer har valts p& grund av
att de dr involverade vid ca 99 procent av
alla allvarliga kromosomavvikelser.

Resultat fran tva studier, dir QF-PCR
jamfors med karyotypering, har visat att
metoden har en mycket god férméga att
uppticka avvikelser i antal vad géller
kromosomerna 13, 18 och 21. Diaremot
har man i en av studierna redovisat en-
staka falskt negativa fall nir det giller
konskromosomerna (X och Y). Med da-
gens praxis uppticks i Sverige cirka tre
till sex allvarliga kromosomavvikelser
per ar i andra &n de fem utvalda kromo-
somerna, vilka séledes inte kommer att
kunna identifieras vid anvidndning av
QF-PCR. Liksom vid alla analyser som
utgér ifrdn fostervatten- eller moder-
kaksprov innebér provtagningen en risk
for missfall pé ca 1 procent.

QF-PCR ér inte lika arbetskravande som
karyotypering. Kostnaden per analys for
QF-PCR har beréknats till ca 1 000 kro-

nor jamfort med § 000 kronor for karyo-
typering. Om QF-PCR skulle utgora en
tilliggsmetod till karyotypering skulle
kostnaderna 6ka med § miljoner kronor
per &r. Om metoden istéllet skulle ersét-
ta karyotypering skulle det innebéra en
minskad kostnad pa 31—3 5 miljoner kro-
nor per 4r.

Alert bedomer att den vetenskapliga do-
kumentationen om metodens effekter ar
god och att metodens kostnadseffektivi-
tet inte 4r dokumenterad. Resultat fran
de metodutvarderingar som pagar i Sve-
rige bor invéntas innan inférande av me-
toden kan bli aktuellt. Likasa &r det an-
geldget att metodens etiska och ekono-
miska konsekvenser blir foremal for dis-
kussion bland sjukvardshuvudméinnen
innan den sprids for rutinméissig an-
vindning.

Alerts bedomning bygger pad en rapport
som utarbetats vid SBU i samarbete med
Magnus Nordenskjold, professor och verk-
samhetschef vid kliniskt genetiska avdel-
ningen, Karolinska sjukhuset. Rapporten
har granskats av Jan Wahlstrom, pro-
fessor och verksamhetschef vid enheten for
klinisk genetik, Sahlgrenska Universitets-
sjukhuset/Ostra. Hela rapporten finns pd
www.sbu.se

Oppenvardshehandling med chockvag for att krossa
spottkirtelkonkrement kan ersitta slutenvardsoperation

[IFor spottkortelkonkrement som lig-
ger proximalt i gangen, framfor allt i
submandibulariskoérteln, har man tidiga-
re frimst anvént metoden att ta bort hela
korteln inklusive konkrementet. Denna
operationsmetod medfor en risk for pa-
verkan pa n lingualis och morbiditet vid
operationen. I denna studie ville man un-
dersoka sékerheten och effektiviteten av
stenelemination genom elektromagne-
tisk extrakorporeal chockvagsbehand-
ling. P4 Guy’s Dental Hospital behand-
lades under en 6-arsperiod 38 patienter
med sten i parotiskdrteln och 84 patien-
ter med sten i submandibulariskérteln
med chockvégsbehandling. Symtomdu-
rationen var mellan 5 och 6 ar.

Med patienten vaken, sittande i en
tandldkarstol, iférd Gronproppar och bo-
mull i vestibulum oris som tandskydd,
utfordes en entimmes behandling poli-
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kliniskt med en maskin designad for
spottkortelbehandling (dvs mindre dn de
maskiner som tidigare anvénts till buken
for njurstensbehandling). Chockvagor-
na riktades mot stenen via en vattenfylld
latexkudde placerad mot huden som be-
handlats med ultraljudsgel. Frekvensen
var 120 Hz, energin 10-36 MPa och be-
handlingen gavs med ca § 000 chocker/
gang. I medeltal gavs fem behandlingar
per patient.

Helt botade blev 33 procent, partiellt
forbattrade 35 procent och ingen forbatt-
ring noterades hos 32 procent. Behand-
ling riktad mot parotiskorteln var nagot
mer framgangsrik.

Elva procent fick i efterforloppet en
akut exacerbation av sin kroniska infek-
tion. Inga allvarligare komplikationer
rapporterades (varken n facialispaver-
kan eller horselpaverkan). Kritisk sten-

storlek var 7 mm, for storre stenar var
maskinen ineffektiv. Endast tre patienter
behdvde under en 3-ars uppfoljning ope-
ration med kortelexstirpation.

Sammanfattningsvis tror man att denna
minimalt invasiva 6ppenvardsmetod, da
den vidareutvecklats nagot ytterligare,
kan komma att ersitta kirurgiska sluten-
vardsoperationer av spottstenar.
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