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Sgknad om bruk av NIPT ved indikasjon for invasiv
fosterdiagnostikk med undersgkelse av trisomi hos foster

Bioteknologiradet har mottatt brev fra Helsedirektoratet datert 21.08.2019 om bruk av ikke-invasiv
prenatal testing (NIPT) ved indikasjon for invasiv fosterdiagnostikk med undersgkelse av trisomi hos
foster.

| dag far gravide over 38 ar eller eldre ved termin, tilbud om KUB-test (kombinert blodprgve og
ultralyd) for a estimere risiko for trisomi 13, 18 og 21 hos fosteret. Hvis testen viser forhgyet risiko far
kvinnen tilbud om NIPT som ma verifiseres ved invasiv fosterdiagnostikk (morkake/fostervannsprgve)
ved positivt analysesvar.

Gravide som far estimert fgrhgyet risiko for trisomi hos fosteret ved andre mater enn ved en KUB-
test far tilbud om morkake/fostervannsprgve, men ikke NIPT. Fagmiljgene i Norge gnsker a tilby NIPT
ogsa til disse kvinnene, og mener det er uklart hvordan metodegodkjennelsen for NIPT skal forstas.
De tolker metodegodkjennelsen slik at det ikke er lov til @ bruke NIPT hvis det ikke er gjort KUB fgrst.
Fagmiljgene har derfor sendt en sgknad til Helsedirektoratet. Sgknaden er undertegnet av alle de
fem helseforetakene i Norge (Helse Sgr-@st, Helse Vest, Helse Midt-Norge og Helse Nord).

Etter bioteknologiloven § 4-2 skal undersgkelsesmetoder innenfor fosterdiagnostikk godkjennes av
departementet. Videre skal sgknad forelegges Bioteknologiradet fgr departementet avgjgr om
godkjenning gis. | trad med bioteknologiloven § 4-2 har derfor Helsedirektoratet sendt ovennevnte
spknad for Bioteknologiradet for uttalelse.

Sammendrag av Bioteknologiradets anbefalinger

Et enstemmig Bioteknologirdd anbefaler at kvinner som fdr tilbud om morkakeprgve eller
fostervannsprgve pga. risiko for trisomi, og hvor det ikke er hensiktsmessig G gjgre KUB fgrst, kan fa
tilbud om NIPT fgr en eventuell invasiv test. Radet legger vekt pa at NIPT er raskere og enklere enn
invasive prgver og at denne vil, for de der det er negative funn ved NIPT, redusere risiko for
spontanabort og belastningen for kvinnen.



Bakgrunn
NIPT regnes som fosterdiagnostikk etter bioteknologiloven, og metoden baserer seg pa analyse
av fosterets DNA som finnes i kvinnens blod under graviditeten.

Helse- og omsorgsdepartementet godkjente i januar 2017 NIPT for pavisning av trisomi 13, 18 og 21:

Helse- og omsorgsdepartementet godkjenner Non-invasive prenatal testing (NIPT) for
pdvisning av trisomi 13, 18 og 21 hos foster som metode etter bioteknologiloven § 4-2.
Metoden godkjennes innenfor gjeldende vilkar for fosterdiagnostikk som alternativ til
morkakeprgve eller fostervannsprgve ndr KUB (kombinert ultralyd og blodprgve) viser hgy
estimert risiko for trisomi hos foster (veiledende 1:250 eller hgyere). For endelig
diagnostisering av trisomier md en positiv NIPT, i likhet med KUB test, suppleres med invasiv
undersgkelse for d avkrefte eller bekrefte funnet?.

Fagmiljget mener formuleringen er uklar, og gnsker en avklaring pa hvordan regelverket skal tolkes.
De tolker vedtaket slik at det ikke er lov til & bruke NIPT med mindre det er gjort KUB fgrst.

Tall fra Helsedirektoratet viser at i 2017 fikk rundt 550 gravide kvinner tilbud om
morkake/fostervannsprgve uten at det var foretatt KUB-test f@rst. KUB-test tilbys kvinner som er 38
ar eller eldre ved termin, og kan tilbys frem til uke 13+6 av graviditeten.

For gravide som far pavist hgy risiko for trisomi ved andre metoder enn KUB-test, for eksempel ved
ultralyd i uke 18 eller pa grunn av familiehistorie, gnsker fagmiljgene a tilby NIPT uten KUB-test f@rst.
NIPT er rask, enkel og har ingen prosedyrerelatert abortrisiko. Belastningen er derfor mindre for
kvinnen. Helsedirektoratet skriver at mange av disse kvinnene kunne ha unngatt invasiv prgve og
risiko for spontanabort dersom de hadde fatt tilbud om NIPT. For de kvinnene som far positivt svar
pa NIPT-testen, ma resultatet verifiseres ved morkake- eller fostervannsprgve.

Fra Helsedirektoratets tilradning i 2017 om bruk av NIPT for & undersgke trisomi 13, 18 og 23:

Helsedirektoratet ga HOD sin tilrddning om bruk av NIPT for @ undersgke trisomi 13, 18 og 21 i januar
2017:

Direktoratet anbefaler at NIPT for pavising av trisomier godkjennes som metode etter
bioteknologiloven § 4-2. Metoden bgr godkjennes som alternativ til morkakeprgve eller
fostervannspragve ndr KUB viser hgy estimert risiko for trisomi hos foster (veiledende 1:250
eller hgyere).

Godkjenning av metoden fgrer ikke til endringer i indikasjoner for fosterdiagnostikk eller
organiseringen av tilbudet. KUB vil, som i dag, vaere primaertest til gravide som er 38 ar eller
eldre ved termin, eller av andre grunner har gkt risiko for & ha et foster med trisomi.? NIPT
erstatter morkakepragve eller fostervannsprgve som sekundaertest ndr den gravide gnsker det
(Helsedirektoratets markering).

thttps://www.regjeringen.no/contentassets/8d3c03deb8da446c91862c5d9021a2b6/niptgodkjenning010317.p
df
2 Helsedirektoratets uthevning



Helsedirektorates vurdering

Helsedirektoratet skriver i sitt brev at formuleringen fra 2017 var uheldig, og de anbefaler at NIPT
kan tilbys kvinner som i dag far tilbud og morkake- eller fostervannsprgve, uten at det er foretatt
KUB fgrst:

Helsedirektoratets tilrddning om bruk av NIPT fra 2017 var spesielt innrettet pa
fosterdiagnostikk til gravide med aldersindikasjon. Det var ogsa dette spgrsmdlet som ble
vurdert i metodevurderingen fra Kunnskapssenteret ved FHI.

Setningen "eller av andre grunner har gkt risiko for @ ha et foster med trisomi" var ment G
dekke muligheten for G bruke NIPT for trisomi ved andre indikasjoner enn alder. Vi hadde ikke
til hensikt @ presisere at KUB bgr veere primeertest ogsa i disse tilfellene. Vi ser nag at vi har
brukt en uheldig formulering. | noen slike tilfeller, for eksempel hvis den gravide tidligere har
fatt et barn med trisomi eller ved funn etter uke 13+6 i svangerskapet, er det ikke relevant G
basere risiko pd estimat fra KUB, men pa indikasjonen.

| et notat til HOD foreslar na Helsedirektoratet at vedtaket lyder:

«Godkjenningen innebaerer at NIPT kan benyttes som metode innen fosterdiagnostikk for
gravide som fgrst har tatt KUB-test og har fatt pdvist hgy risiko for trisomi hos foster
(veiledende 1:250 eller hayere). NIPT kan ogsd brukes hvis den gravide har indikasjon for
morkakeprgve eller fostervannsprgve uten KUB som primaertest, enten pga. at kvinnen selv
eller hennes partner tidligere har fatt barn eller foster med alvorlig sykdom eller
utviklingsavvik eller at risiko for trisomi er pavist etter uke 13+6.» (Direktoratets egen
utheving)

Bioteknologiradet anbefaling

Bioteknologiradet har i tidligere uttalelser drgftet bruk av NIPT for pavisning av trisomi 13, 18 og 21.3
Hgsten 2016 anbefalte et flertall av radets medlemmer (12 medlemmer) a innfgre NIPT som
screeningsmetode for trisomier, mens et mindretall pa to medlemmer var imot. Flertallet anbefalte
at NIPT erstatter KUB-testen, siden NIPT er en bedre og mer treffsikker metode. Det vil si at gravide
som i dag tar KUB-test som primeertest, isteden tar NITP. For gravide som far pavist hgy risiko for
trisomi hos fosteret, ma resultatet verifiseres med en morkake/fostervannsprgve.

Bioteknologiradet gnsker a papeke at forslaget til Helsedirektoratet trolig ikke vil apne for at en
kvinne som kommer for sent til KUB (etter 14. uke) vil fa NIPT, med mindre hun har en kjent gkt
risiko. Vi har fatt henvendelser der kvinner over 38 ar kommer for sent i kontakt med helsevesenet til
a fa utfgrt KUB, men som gnsker NIPT fgr invasiv test. De har krav pa invasiv test, men blir nektet
NIPT fordi godkjenningsvedtaket ikke apner for NIPT uten forutgaende KUB-test. | sgknaden fra

3 Bioteknologirddets uttalelse (2015): Fosterdiagnostikk; Bioteknologiradets uttalelse (2016):
Fosterdiagnostikk: NIPT for & undersgke trisomi hos fosteret; Bioteknologiradets uttalelse (2017): Ikke-invasiv
prenatal testing (NIPT) for kisnnsbestemmelse av foster ved risiko for alvorlig kisnnsbundet sykdom;
Bioteknologirddets uttalelse (2017): Bruk av NIPD ved risiko for alvorlig, arvelig sykdom



fagmiljpet understrekes det at de gnsker a tilby NIPT til alle kvinner som i dag for tilbud om invasiv
fosterdiagnostikk:

«Vi ber om at ein opnar for @ bruke NIPT i alle dei tilfella der ein i dag tilbyr invasiv testing i
form av morkake/fostervannsprgve.»

Det er dette gnsket radet har tatt stilling til.

Bioteknologiradets anbefaling:

Et enstemmig Bioteknologirad anbefaler at kvinner som far tilboud om morkakeprgve eller
fostervannsprgve pga. risiko for trisomi, og hvor det ikke er hensiktsmessig a gjgre KUB fgrst, kan fa
tilbud om NIPT f@r en eventuell invasiv test. Radet legger vekt pa at NIPT er raskere og enklere enn
invasive prgver og at denne vil, for de der det er negative funn ved NIPT, redusere risiko for
spontanabort og belastningen for kvinnen. Vi gjgr oppmerksom pa at Helsedirektoratets forslag til
vedtak snevrer inn adgangen for NIPT mer enn radets forslag.

Ol . Mo m»w B...

Ole Fritjof Norheim Ole Johan Borge

Leder Direktgr
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