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Fosterdiagnostikk med cellefritt føtalt DNA i mors blod er verken en vidunderlig ny verden eller dens 

undergang. I debatten må ikke frykten for misbruk få overskygge fordelene ved dagens foreslåtte bruk.
Da skotske forskere klonet sauen Dolly 
i 1996 (1), mente noen at en vidunderlig 
ny verden var her – andre at verdens under-
gang var nær. Men 17 år senere har ingen 
hittil klonet et menneske. Hysteriet rundt 
kloning av sau ble en moderne versjon av 
eventyret om gjetergutten som ropte om 
ulven – som ikke kom.

I dag er det fosterdiagnostikk med blod-
prøver som skaper skrekk og begeistring. 
Cellefritt føtalt DNA i gravide kvinners 
blod kan påvise egenskaper ved fosteret 
allerede i første trimester. Noen frykter at 
gravide vil ta blodprøver og sortere fostre ut 
fra kjønn eller andre egenskaper før grensen 
for selvbestemt abort. Debatten pågår også 
i Tidsskriftets spalter (2, 3). Problemet er at 
det fokuseres på etiske problemstillinger og 
mulig misbruk av metoden, mens gevinster 
ved dagens foreslåtte bruk ikke når frem.

En metode, ikke en spesifikk test
Analyse av cellefritt føtalt DNA er en 
metode som kan brukes til å undersøke 
ulike tilstander i fosterlivet. Metoden er 
foreløpig ikke tilgjengelig for klinisk bruk 
i Norge, men det er to bruksområder som er 
aktuelle. Metoden kan bestemme fosterets 
rhesusblodgruppe når mor er rhesusnegativ, 
og man kan teste om fosteret har en arvelig 
lidelse eller en kromosomfeil. Analyse av 
cellefritt føtalt DNA som test for rhesus-
blodgruppe er sannsynligvis ukontroversielt 
i Norge, men som test for Downs syndrom 
skaper metoden debatt.

Kan forhindre rhesusimmunisering
Ca. 15  % av norske kvinner er rhesusnega-
tive og må ta blodprøver i svangerskapet 
og av det nyfødte barnet. Ca. 60  % av barna 
er rhesuspositive (4). Da får mor en sprøyte 
med antistoffer (anti-D) kort tid etter fødsel 
for å forhindre at hun selv danner anti-
stoffer som kan gi problemer i et eventuelt 
senere svangerskap. I Norge får gravide 
som er rhesusnegative også anti-D ved fos-
tervannsprøve, vendingsforsøk av seteleie 
og ved store blødninger i svangerskapet. 
Noen land (f.eks. England) gir rutinemessig 
anti-D i tredje trimester til alle gravide som 
er rhesusnegative. Dette reduserer risikoen 
for immunisering fra 1,5  % til 0,5  % (5). 
Det blir ikke gjort i Norge, fordi 40  % av 
alle gravide som er rhesusnegative vil ha 
et foster som er rhesuskompatibelt.

Rutinemessig anti-D i tredje trimester 
uten å vite fosterets blodgruppe betyr over-
behandling av en stor gruppe kvinner. Ved 
å bruke cellefritt føtalt DNA kan man der-
388
imot påvise hvilke fostre som er rhesusposi-
tive med tilnærmet 100  % treffsikkerhet (6) 
og gi anti-D til disse kvinnene både i tredje 
trimester og etter fødsel (4). Det er bred 
internasjonal enighet om at dette er et frem-
skritt som kan redde liv ved å gi færre 
immuniseringer. Danmark og Nederland 
har allerede innført analyse av cellefritt 
føtalt DNA i oppfølging av gravide som 
er rhesusnegative. Sverige og Norge venter 
på en økonomisk analyse fra et prosjekt 
i Stockholm i 2009 – 11 (4). Innføring av 
et slikt program vil være ukontroversielt 
i Norge dersom det viser seg samfunns-
økonomisk nyttig.

Tryggere testing av kromosomfeil
I Norge tilbys kvinner over 38 år kombinert 
ultralyd og blodprøve (KUB). Hensikten er 
å påvise kromosomfeil. Det gjøres ca. 3 500 
KUB-tester hvert år i Norge, og 10 – 15  % 
av kvinnene tar invasive prøver (foster-
vannsprøver og morkakeprøver) (3). Det 
betyr at det gjøres 350 – 500 invasive prøver 
etter kombinert ultralyd og blodprøve. Inva-
sive prøver har en abortrisiko på ca. 1  %, 
dvs. at det aborteres 3 – 5 friske fostre pga. 
prøvetaking hvert år i Norge. Ved bruk av 
cellefritt føtalt DNA som annenlinjetest 
etter kombinert ultralyd og blodprøve vil 
antallet invasive prøver reduseres (7), og 
antallet utilsiktede aborter kan reduseres 
fra 3 – 5 til 0 – 1 per år i Norge. Det er lett 
å argumentere med at metoden gir tryggere 
testing av kromosomfeil når det blir færre 
invasive prøver og utilsiktede aborter.

Kan spare penger
Analysekostnadene ved cellefritt føtalt 
DNA er høye (500 – 1 500 dollar per prøve) 
(8), men allerede i dag er kostnadene tilsva-
rende som for invasive prøver, og de vil 
reduseres ytterligere. Enkle beregninger 
viser at man kan spare penger ved å innføre 
metoden. Ved Skånes Universitetssjukhus 
tilbys alle kvinner over 33 år kombinert 
ultralyd og blodprøve, og det gjøres ca. 
2 000 av disse testene og 150 invasive prø-
ver hvert år (administrative data). Invasiv 
prøvetaking og analyse koster sykehuset 
6 700 svenske kroner per prøve og ca. én 
million kroner per år. Sykehuset vil innføre 
analyse av cellefritt føtalt DNA som annen-
linjetest og har satt kostnaden til ca. 5 000 
svenske kroner per prøve (Maria Soller, 
personlig meddelelse). Antallet invasive 
prøver vil kunne reduseres fra 150 til ca. 
7 – 10 per år (7). En enkel beregning viser 
at analysekostnadene reduseres med ca. 
200 000 kroner årlig. Analyse av cellefritt 
føtalt DNA som annenlinjetest etter kombi-
nert ultralyd og blodprøve vil dermed gi 
skånske kvinner et bedre tilbud for lavere 
kostnad.

Kan ikke erstatte ultralyd
Det diskuteres om analyse av cellefritt 
føtalt DNA helt eller delvis kan erstatte 
KUB-test, og om metoden kan brukes som 
førstelinjetest i et screeningprogram for 
kromosomfeil (7 – 9). I dag kan ikke analyse 
av cellefritt føtalt DNA som test for trisomi 
gjøres uten ultralydundersøkelse. Man må 
vite om fosteret lever og om det er flerlin-
ger. I tillegg er ultralyd den beste metoden 
til å bestemme svangerskapslengde og til 
å oppdage alvorlige strukturelle utviklings-
avvik som analyse av cellefritt føtalt DNA 
ikke vil avsløre (8). Ultralyd før analyse 
av cellefritt føtalt DNA bør gjøres av lege/
jordmor som er utdannet og har godkjen-
ning, slik vi krever av helsepersonell som 
utfører kombinert ultralyd og blodprøve. 
Å la ultralydundersøkelsen gjøres av helse-
personell uten utdanning og uten kvalitets-
sikring vil være et vesentlig dårligere tilbud 
til gravide. Derfor vil analyse av cellefritt 
føtalt DNA som førstelinjetest uten kvali-
tetssikret ultralyd være et dårlig tilbud selv 
i en høyrisikopopulasjon (kvinner over 
38 år). I Skåne og i Danmark diskuteres for 
tiden innføring av analyse av cellefritt føtalt 
DNA som annenlinjetest etter kombinert 
ultralyd og blodprøve. Ingen land har, etter 
det jeg kjenner til, innført metoden som 
førstelinjetest for kromosomfeil.

Hva med fremtiden?
I fremtiden vil man trolig kunne gjøre 
helgenomsekvensering av cellefritt føtalt 
DNA og bestemme genetiske egenskaper 
tidlig i svangerskapet (2). Men spørsmålet 
om hvordan vi skal håndtere informasjon 
fra helgenomsekvensering gjelder ikke bare 
i fosterlivet, men også for barn og voksne 
i alle aldre. Debatt er viktig, men dagens 
foreslåtte bruk av cellefritt føtalt DNA er 
for rhesusblodgruppe og som annenlinjetest 
etter kombinert ultralyd og blodprøve. 
Dette bør være ukontroversielt – også 
i Norge.
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