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Fosterdiagnostikk basert pa maternell blodprove

En blodprgve fra gravid kvinne kan
avslgre Downs syndrom hos fosteret.
En kinesisk studie som nylig er publi-
sert i BMJ, har vakt stor oppsikt.

Svangre kvinners plasma inneholder mil-
lioner av DNA-fragmenter, og i gjennom-
snitt 15 % av disse —med stor variasons-
bredde — stammer fra fosteret. Med stadig
forbedrede DNA-sekvenseringsmetoder,
algoritmer for databehandlingen og statis-
tiske metoder neamer den tid seg da dike
DNA-analyser av fosteret kan bli rutine.

| en studiei Hong Kong ble blodpraver
av 753 kvinner med risikosvangerskap
tatt rundt 13. uke og DNA-analysert (1).
Plasma-DNA ble undersgkt med sakalt
nestegenerasjonssekvensering. Downs syn-

Biologiske effekter av alkohol
Moderate mengder alkohol synes & redu-
sere risikoen for kardiovaskulaer sykdom
0g a ha en gunstig effekt pa biologiske
markgrer assosiert med koronar hjerte-
sykdom. N& har amerikanske forskere
systematisk gatt igjennom intervensjons-
studier av alkoholeffekter pa en rekke bio-
logiske markgrer (BMJ 2011; 342: d636).
Metaanalysen viste at moderate meng-
der alkohol fgrte til en signifikant gkning
i HDL-kolesterol, apoliprotein A-1 og
adiponektin og en reduksjon i fibrinogen-
nivaer, men hadde ingen effekt pa trigly-
seridnivdene. Assosiasjonen til HDL-koles-
terol var doseavhengig. Den gunstige effek-
ten av moderat alkoholinntak pa
de kardiovaskulaere markgrene gir en
indirekte patofysiologisk stgtte til den
beskyttende effekten pa koronar hjerte-
sykdom.

Kreftpasienter som rgyker
har mer smerter
Hos pasienter med kreftdiagnose vil fort-
satt reyking medfgre verre smerter enn
hos kreftpasienter som ikke rgyker, ifslge
en ny studie (Pain 2011; 152: 60-5).
Tverrsnittsstudien omfattet 224 pasien-
ter med ulike kreftformer. Man undersgkte
sammenhengen mellom rgykestatus og
smerterelatert utfall. Tidligere studier har
vist sammenheng mellom tobakksrgyking
og omfanget av bivirkninger og senskader
etter behandling. Ogsa kreftpasienter bgr
fa hjelp til & slutte a rgyke, ifalge en kom-
mentar i Ugeskrift for Laeger (Ugeskr
Leaeger 2011; 173: 558).
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drom (trisomi 21) ble diagnostisert hos 86
fostre. Den beste protokollen hadde 100 %
sensitivitet og 97,9 % spesifisitet for trisomi
21-diagnosen, med karyotypeanalyse etter
amniocentese som gullstandard. Forfatterne
mener at med ytterligere utvikling av meto-
dene, nér de er raskere og billigere, kan

det bli mulig & skanne hele fostergenomet
ikke-invasivt.

—En av de store fordelene med denne
metoden er at man kan unngd mangetilfeller
av amniocentese. Risikoen for ugnsket abort,
slik som ved fostervannsdiagnostikk, bort-
faller derfor i stor grad, sier professor Dag
Erik Undlien ved Avdeling for medisinsk
genetikk, Oslo universitetssykehus, Ulleval.

— Risikoen for &indusere aborter har veat
et sentralt poeng i debatten om fosterdiagnos-
tisk virksomhet. At det nd kommer flere
metoder som kan pavise Downs syndrom

uten abortrisiko, vil pd sikt kunne f& betyd-
ning ogsafor debatt og lovregulering i Norge.
Studien er et av flere eksempler paat ny
sekvenseringsteknologi gir nye muligheter
for genetisk diagnostikk og fosterdiagnostikk.
Det blir spennende & se om metoden kan
videreutvikles til & avdekke ogsa enkeltgen-
sykdommer og andre genetiske tilstander,
sier Undlien.
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Gentesting mot trombose

under svangerskap?

Det er hensiktslgst a teste gravide for
faktor V Leiden-mutasjonen eller pro-
trombin G20210A-mutasjonen. Det
viser en norsk studie av svanger-
skapsrelatert vengs trombose.

Gravide har gkt risiko for vengs trombose.
Faktor V Leiden-mutasionen og protrombin
G20210A-mutasjonen er deto vanligste
genetiskerisikofaktorene for venas trombose.
Vi har undersgkt om disse genetiske varian-
tene gker risikoen for svangerskapsrelatert
vengs trombose og om det ville veae hen-
siktsmessig & analysere dem hos gravide (1).

Studien omfattet 377 155 kvinner som
fadtei perioden 1990—2003, der 559 kvinner
fikk vengs trombose under svangerskapet
eller innen tre maneder etter fadselen. Kon-
trollpersoner var 1 229 kvinner som fedte
uten afa vengs trombose. Faktor V Leiden-
mutasjonen og protrombin G20210A-muta-
sjonen ble analysert hos 313 pasienter og 353
kontrollkvinner.

Ni kvinner var homozygote for en av de
genetiske variantene, og alefikk vengs
trombose. Heterozygote for faktor V Leiden
hadde fem ganger gkt risiko for vengs trom-
bose, mens de som var heterozygote for
protrombin G20210A-mutasjonen hadde ni
ganger gkt risiko. Basert pa disse tallene

hadde gravide som var heterozygote
for faktor V Leiden en sannsyn-
lighet for venas trombose pa 5,4 per
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1 000. Tilsvarende tall for protrombin
G20210A-mutasjonen var 9,4 per 1 000.
Funnene betyr at ved masseundersgkel se
av gravide kvinner for disseto genetiskerisi-
kofaktorene ma man teste 2 015 gravide og
gi 157 tromboseprofylakse for & forebygge
én svangerskapsrelatert vengs trombose.
Selv om begge mutasjonene gker risikoen
for svangerskapsrelatert vengs trombose, er
det likevel sd mange baarere av disse gen-
variantene som ikke far vengs trombose at
masseundersgkel se er hensiktsl ast.
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