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Ágrip 

Hér á landi stendur barnshafandi konum til boða fósturskimun snemma á meðgöngu. Þeim konum 

sem fá niðurstöðu um auknar líkur á litningagalla hjá fóstri er boðið að fara í fósturgreiningu og 

litningagerð fóstursins er rannsökuð með legvatnsástungu eða fylgjusýnitöku. Legástungur eru ekki án 

allrar áhættu en líkur á fósturláti í kjölfar legástungu eru um 1%. Verið er að þróa nýja tegund 

fósturgreiningar sem felur í sér minni inngrip. Tekin er blóðprufa úr móðurinni til að greina hvort fóstur 

er með einn af þremur algengustu litningagöllunum sem eru þrístæða 21, 18 og 13. Ef taka á nýja 

tegund fósturgreiningar upp í hefðbundinni meðgönguvernd er mikilvægt að gera sér grein fyrir hvaða 

þættir eru mikilvægastir fyrir barnshafandi konur. 

Tilgangur þessarar rannsóknar var að skoða hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir að 

mati barnshafandi kvenna. Bornar voru saman tvær tegundir fósturgreiningar; fósturgreining sem gerð 

er á frumum í móðurblóði og fósturgreining eins og legástunga sem felur í sér meira inngrip.   

Notuð var megindleg aðferð til að nálgast viðfangsefnið. Í þýði voru allar barnshafandi konur sem 

voru í meðgönguvernd á heilsugæslu höfuðborgarsvæðisins frá júní til nóvember 2014. Alls náði 

rannsóknin til 300 barnshafandi kvenna sem komnar voru 20 vikur eða lengra á sinni meðgöngu. 

Úrtakið var hentugleikaúrtak og þeim konum var boðin þátttaka sem höfðu annaðhvort hafnað 

fósturskimun eða fengið niðurstöðu um litlar líkur á litningagöllum.  

Niðurstöður rannsóknarinnar gefa til kynna að barnshafandi konur vilji rannsókn sem er örugg, 

framkvæmd snemma á meðgöngu, með mikla nákvæmni og gefur ítarlegar upplýsingar um þrístæðu 

21 og aðra litningagalla. Sá þáttur rannsóknarinnar sem var mikilvægastur að mati barnshafandi 

kvenna var öryggi, það að rannsóknin hefði enga hættu á fósturláti í för með sér. Aftur á móti var 

kostnaður við rannsóknina sá þáttur sem skipti barnshafandi konur minnstu máli. 

 

Lykilorð: Fósturgreining, óbundið erfðaefni fóstursins, ekki-ífarandi, viðhorf, barnshafandi konur. 
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Abstract 

All pregnant women in Iceland are offered a screening test for chromosome defect. Women who 

screen high risk are offered an invasive diagnostic test, amniocentesis or chorionic villus sampling, 

which carry a risk of miscarriage of around 1%. In a new diagnostic test, non-invasive prenatal testing 

(NIPT), cell-free fetal DNA (cffDNA) in maternal blood can be used to detect whether the fetus has one 

of the three most common chromosomal defect, trisomy 21, 18 and 13. If NIPT is going to be 

introduced into routine clinical practice it is important to understand which test attributes are most 

highly valued by pregnant women. 

The purpose of this study was to determine pregnant women preferences for key attributes of 

prenatal testing. Two prenatal diagnostic tests were compared: non-invasive prenatal testing such as 

NIPT and invasive testing as amniocentesis.  

A quantitative method was used to approach the subject. The population included all pregnant 

women attending antenatal care in the capital area. In total, the study involved 300 pregnant women 

who were at least 20 weeks pregnant. The study group was a convenience sample where all of the 

pregnant women invited to participate had either declined Down syndrome screening or had already 

undergone screening and had screened low-risk. 

The results indicate that women prefer safe test that is conducted early in pregnancy with high 

accuracy and provides information about trisomy 21 and other chromosomal defects. Having a test 

with no risk of miscarriage was the most important attribute of the test. However, a low financial cost 

for patients, was the least important attribute of the test. 

 

Keywords: Prenatal diagnosis, cell free fetal DNA, non-invasive, attitude, pregnant women. 
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1 Inngangur  

Í klínískum leiðbeiningum fyrir heilbrigðar konur í eðlilegri meðgöngu hér á landi segir að það skuli 

bjóða öllum barnshafandi konum upplýsingar um fósturskimun fyrir litningagöllum í lok fyrsta þriðjungs 

meðgöngu (Hildur Kristjánsdóttir o.fl., 2010). Þeim konum sem fá niðurstöðu um auknar líkur á 

litningagalla hjá fóstri er boðið að fara í greiningu á litningagerð fóstursins með legvatnsástungu eða 

fylgjusýnitöku. Ef í ljós kemur litningagalli eftir fósturgreiningu er mikilvægt að foreldrar taki upplýsta 

ákvörðun um hvort þau vilji halda meðgöngunni áfram eða ljúka henni með fóstureyðingu. 

Legástungur eru ekki án allrar áhættu en líkur á fósturláti í kjölfar legástungu eru um 1% (Kristín Rut 

Haraldsdóttir, Helga Gottfreðsdóttir og Reynir Tómas Geirsson, 2014; Tabor o.fl., 1986). Verið er að 

þróa nýja tegund fósturgreiningar sem felur í sér minni inngrip þar sem tekin er blóðprufa úr móðurinni 

og óbundið erfðaefni fóstursins er skoðað (Hill, Fisher, Chitty og Morris, 2012). Þessi uppgötvun sýndi 

að mögulegt var að framkvæma fósturgreiningu sem fæli ekki í sér hættu á fósturláti (Lo o.fl., 1997). 

Hægt er að framkvæma fósturgreiningu í móðurblóði við 10 vikna meðgöngu. Þetta greiningarpróf 

mun gefa til kynna hvort fóstrið hafi þrístæðu 21, auk sjaldgæfari litningagalla sem eru þrístæður 18 og 

13. Næmi fósturgreiningar í móðurblóði fyrir þrístæðu 21 er yfir 99% við 10 vikna meðgöngu og tíðni 

falskt jákvæðra niðurstaðna er 0,1-1% (Ashoor, Syngelaki, Wagner, Birdir og Nicolaides, 2012; 

Bianchi o.fl., 2012; Ehrich o.fl., 2011; Gil, Quezada, Revello, Akolekar og Nicolaides, 2015; Palomaki 

o.fl., 2011; Zhou o.fl., 2014). 

Fósturgreining í móðurblóði var fyrst kynnt í Hong Kong í ágúst 2011 og fljótlega eftir það eða í 

október sama ár í Bandaríkjunum þar sem hún hefur verið í boði á einkastofum frá árinu 2011. Árið 

2014 var þessi greiningaraðferð í boði fyrir barnshafandi konur á einkastofum í yfir 60 löndum, þar á 

meðal á einkastofum í Bretlandi en greiningaraðferðin er enn ekki í boði í almenna kerfinu (Allyse o.fl., 

2015). Í nokkrum nýlegum erlendum rannsóknum hefur viðhorf barnshafandi kvenna til fóstur-

greiningar í móðurblóði verið skoðað og hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir fyrir 

barnshafandi konur. Aftur á móti hefur viðfangsefnið ekki verið skoðað áður hér á landi. Slík rannsókn 

er nauðsynleg í tengslum við frekari stefnumótun og tilboð um þjónustu á þessu sviði hér á landi. 

1.1 Rannsóknarviðfangsefni og tilgangur rannsóknar 

Tilgangur þessarar rannsóknar var að skoða hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir að mati 

barnshafandi kvenna. Bornar voru saman tvær tegundir fósturgreiningar; fósturgreining í móðurblóði 

(e. NIPT: non-invasive prenatal test) með því að skoða óbundið erfðaefni fóstursins (e. cffDNA: cell 

free fetal DNA) og fósturgreining eins og legástunga sem felur í sér meira inngrip þar sem litningagerð 

fóstursins er skoðuð. 

Í rannsókninni var notuð megindleg aðferð. Tölfræðileg úrvinnsla á gögnunum byggði á lýsandi 

tölfræði og fjölbreytugreiningu (e. conditional logit regression analysis). Þetta rannsóknarverkefni er 

samstarfsverkefni nokkurra Evrópulanda en það er rannsóknarhópur í Bretlandi sem leiðir 

rannsóknina. Um er að ræða spurningalistakönnun á meðal barnshafandi kvenna í hefðbundinni 

meðgönguvernd og heilbrigðisstarfsmanna sem sinna konum á meðgöngu. Spurningalistinn kom frá 

Bretlandi þaðan sem rannsókninni er stýrt og höfundur vann að þeim hluta rannsóknarinnar sem snéri 

að barnshafandi konum á Íslandi. Markmið spurningalistans var að skoða hvaða aðferð til 
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fósturgreiningar þátttakendur vilja og hvaða þættir eru mikilvægastir í vali á greiningaraðferð. Úrtakið 

var hentugleikaúrtak, þátttakendur voru barnshafandi konur sem komnar voru 20 vikur eða lengra á 

sinni meðgöngu og höfðu annaðhvort hafnað fósturskimun eða fengið niðurstöðu um litlar líkur á 

litningagalla.  

Miklar framfarir hafa orðið á sviði fósturgreininga síðustu ár. Áður en ný tegund fósturgreiningar er 

tekin upp hér á landi er mikilvægt að gera sér grein fyrir viðhorfum barnshafandi kvenna til slíkra 

greiningarprófa og hvaða þættir greiningarinnar skipta þær mestu máli. Ávinningur af rannsókninni er 

að hægt er að þróa markvissari fræðslu og umræðu á meðal fagfólks og verðandi foreldra. Niðurstöður 

verkefnisins gætu nýst hér á landi til frekari þróunar og skipulagningar á sviði fósturskimunar og 

fósturgreiningar. Einnig verið leiðbeinandi um hvort skynsamlegt sé að taka upp fósturgreiningu í 

móðurblóði hér á landi með svipuðum hætti og gert hefur verið á nokkrum stöðum erlendis eða hvort 

standa þarf að innleiðingu slíkra greiningaraðferða á annan hátt.  

1.2 Skilgreiningar á meginhugtökum 

Hnakkaþykktarmæling: 

Mæling á hnakkaþykkt er gerð með þykktarskurði og ómsnautt svæði er mælt aftan á hnakka og hálsi 

fósturs. Hnakkaþykktarmæling er framkvæmd við 11-14 vikna meðgöngu (Kristín Rut Haraldsdóttir 

o.fl., 2014; Nicolaides, Sebire og Snijders, 1999). 

 

Samþætt líkindamat: 

Fósturskimun með samþættu líkindamati er gerð við 11-14 vikna meðgöngu þar sem hnakkaþykkt 

fósturs er mæld með ómskoðun og lífefnavísar, próteinin PAPP-A (pregnancy-associated plasma 

protein A) og frítt beta-hCG (free β-human chorionic gonadotropin), eru mældir í blóði móður. Það, auk 

aldurs móður og meðgöngulengdar er notað til að meta líkur á litningagöllum hjá fóstri. Að auki benda 

rannsóknir til þess að hægt sé að auka næmi prófsins með því að athuga hvort nefbein fóstursins sé til 

staðar. Niðurstöðurnar eru færðar inn í reiknilíkan til að reikna einstaklingsbundið samþætt líkindamat 

fyrir þrístæður 21, 18 og 13 (Guðlaug Torfadóttir og Jón Jóhannes Jónsson, 2001; Kristín Rut 

Haraldsdóttir o.fl., 2014; María Hreinsdóttir og Hulda Hjartardóttir, 2005).  

 

Legástunga: 

Legástunga er notuð til að gera greiningu á litningagerð fóstursins. Legástunga er samheiti yfir 

legvatnsástungu og fylgjuvefssýni. Sýni úr fylgjuvef má taka frá 11 vikna meðgöngu en legvatnssýni 

eru tekin við 16-17 vikna meðgöngu. Hægt er að fá bráðabirgðasvar úr fylgjuvefssýni eftir tvo daga en 

endanlegt svar fæst eftir 10-12 daga. Það tekur tvær vikur að fá niðurstöður úr legvatnsástungu. 

Legástungur eru ekki án allrar áhættu en líkur á fósturláti í kjölfar legástungu eru um 1% (Hulda 

Hjartardóttir, 2001; Kristín Rut Haraldsdóttir o.fl., 2014). 
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Fósturgreining í móðurblóði (e. noninvasive prenatal test): 

Fósturgreining þar sem tekin er blóðprufa úr móðurinni og óbundið erfðaefni fóstursins er skoðað. 

Þetta greiningarpróf mun gefa til kynna hvort fóstrið hafi þrístæðu 21 sem leiðir til Down heilkennis 

sem er algengasti litningagallinn auk sjaldgæfari litningagalla sem eru þrístæðurnar 18 og 13. Helsti 

annmarki þessarar greiningar er að lítill en marktækur hluti niðurstaðnanna eru falskt jákvæðar (0,1-

1%) og því þarf frekari greiningu með legástungu til að staðfesta jákvæða niðurstöðu (Ashoor o.fl., 

2012; Bianchi o.fl., 2012; Ehrich o.fl., 2011; Gil o.fl., 2015; Lo o.fl., 1997; Palomaki o.fl., 2011; Zhou 

o.fl., 2014). 

1.3 Heimildaöflun 

Við heimildaleit voru notuð rafræn gagnasöfn í heilbrigðisvísindabókasafni Landspítalans. Leitað var í 

PubMed, Chinal, Science Direct og Web of Science. Einnig fann höfundur nokkrar greinar í gegnum 

lestur annarra greina. Við heimildaleit voru notuð eftirfarandi leitarorð: prenatal diagnosis, cell free fetal 

DNA, non-invasive, attitude, pregnant women. 

1.4 Fræðilegur bakgrunnur 

1.4.1 Fósturrannsóknir 

Upphaf ómskoðana má rekja til Skotlands um miðja síðustu öld, þegar Dr. Ian Donald, læknir á Queen 

Mothers háskólasjúkrahúsinu í Glasgow, fór að nota ómtæknina til greiningar á þungun og 

kvensjúkdómum en hann átti stærstan þátt í þróun tækninnar til notkunar í klínískri vinnu. Fyrsta 

ómtækið sem notað var til að skoða fóstur kom til Íslands árið 1975 frá Skotlandi og var það hannað af 

Donald og félögum. Ómtækið var í fyrstu notað til að greina meðgöngulengd, fjölbura og 

fylgjustaðsetningu. Hægt var að greina hjartslátt fóstursins og þannig greina líf í móðurkviði snemma á 

meðgöngunni. Það var fljótlega ljóst að greina mátti alvarlega fæðingargalla eins og vatnshöfuð og 

heilaleysi, með tækinu. Mikil þróun hefur orðið í ómtækninni, bæði í gæðum tækjanna og nýrri tækni. 

Má þar nefna að nýjustu tækin bjóða upp á möguleika á tví-, þrí- og fjórvíddarómun auk 

blóðflæðismælinga (Kristín Rut Haraldsdóttir, 2009; María Jóna Hreinsdóttir og Ólafía Margrét 

Guðmundsdóttir, 2009). 

Á Íslandi hófust litningarannsóknir sumarið 1967 á vegum Erfðafræðinefndar Háskóla Íslands og 

Rannsóknarstofu Háskólans við Barónsstíg, en í upphafi var aðaláherslan lögð á að finna og skrá 

einstaklinga með Down heilkenni (Jóhann Heiðar Jóhannsson, 2001). Árið 1973 hófust legástungur til 

fósturgreiningar fyrir konur eldri en 35 ára en fyrstu fimm árin voru öll sýni send til Danmerkur til 

rannsóknar. Það var svo árið 1978 sem litningarannsóknir á legvatnsfrumum hófust á Íslandi. 

Legvatnsfrumur eru lifandi frumur sem fljóta um í legvatninu en þær eru fyrst og fremst taldar 

upprunnar frá fóstrinu. Legvatnssýni eru tekin við 16-17 vikna meðgöngu og tekur um tvær vikur að fá 

niðurstöður úr legvatnsástungu. Fylgjuvefsrannsóknir hófust árið 1984 fyrir konur eldri en 35 ára. Hægt 

er að greina litningagerð fóstursins með fylgjusýnitöku þar sem frumur fylgjuvefsins eru af sama 

uppruna og frumur fóstursins og hafa því sömu litningagerð. Fylgjuvefssýni má taka fyrr á 

meðgöngunni eða eftir 11 vikna meðgöngu. Það tekur tvo sólarhringa að fá bráðabirgðaniðurstöður en 

endanlegt svar fæst eftir 10-12 daga. Legástungur eru samheiti yfir legvatnsástungu og fylgjusýnitöku 
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en með báðum rannsóknunum er hægt að skoða litningagerð fóstursins. Legástungur gefa því 

endanlega greiningu á þrístæðu 21, 18 og 13, auk þess sem hægt er að greina aðra sjaldgæfari 

litningagalla með aðferðinni. Líkur á fósturláti í kjölfar legástungu eru um 1% ef um einburameðgöngu 

er að ræða en aðeins hærri ef um tvíburameðgöngu er að ræða (Jóhann Heiðar Jóhannsson, 2001; 

Kristín Rut Haraldsdóttir o.fl., 2014; María Jóna Hreinsdóttir og Ólafía Margrét Guðmundsdóttir, 2009). 

Rannsóknir fjalla um mikilvægi þess að þeir sem framkvæma legástungur séu vel þjálfaðir 

sérfræðingar og þannig sé hægt að draga úr fósturlátstíðni (Giorlandino o.fl., 2009; Tabor, 

Vestergaard og Lidegaard, 2009). Í rannsókn Tabor o.fl. (2009) kom fram að fjöldi legástungna á ári 

hafði áhrif á fósturlátstíðni en fósturlátstíðnin var hlutfallslega hæst á þeim stöðum sem voru með 

fæstu legástungurnar. Í rannsókn Giorlandino (2009) framkvæmdi sami sérfræðingurinn allar 

ástungurnar og var með yfir 20 ára reynslu. Fósturlátstíðnin reyndist vera mjög lág eða 0,03% hjá 

tilraunahópnum og 0,28% hjá samanburðarhópnum. 

Í desember árið 1998 hófust hnakkaþykktarmælingar hér á landi sem voru fyrst og fremst í boði 

fyrir konur sem voru 35 ára og eldri (María Jóna Hreinsdóttir og Ólafía Margrét Guðmundsdóttir, 2009). 

Í framhaldinu hófst innleiðing á nýrri tegund fósturskimunar, svokölluðu samþættu líkindamati þar sem 

próteinin PAPP-A og beta-hCG voru mæld í blóði móður og það svo sett inn í ákveðið reiknilíkan 

ásamt hnakkaþykktarmælingunni, aldri móður og meðgöngulengd til að meta líkur á litningagalla hjá 

fóstrinu. Að auki benda rannsóknir til þess að hægt sé að auka næmi prófsins með því að athuga hvort 

nefbein fóstursins sé til staðar (María Hreinsdóttir og Hulda Hjartardóttir, 2005; Nicolaides, 2011; 

Spencer o.fl., 2000). Niðurstöðurnar úr rannsóknunum felast því í einstaklingsbundnu samþættu 

líkindamati fyrir þrístæðu 21 sem leiðir til Down heilkennis sem er algengasti litningagallinn og fyrir 

þrístæðurnar 18 (Edward heilkenni) og 13 (Patau heilkenni). Viðmiðunarmörk fyrir auknum líkum á 

þrístæðu 21 eru 1:100 og fyrir líkum á þrístæðum 18 og 13 eru 1:50. Þeim konum sem fá auknar líkur 

á litningagalla er boðið að fara í greiningu á litningagerð fóstursins með legvatnsástungu eða 

fylgjusýnitöku (Landlæknisembættið, 2006; Ragnheiður I. Bjarnadóttir, Guðrún Garðarsdóttir, 

Alexander K. Smárason og Gestur I. Pálsson, 2013). Samkvæmt fæðingarskrá frá árunum 2010-2013 

voru 1,9-2,4% með skimjákvæða niðurstöðu úr samþættu líkindamati, næmi samþætts líkindamats var 

81-100% og jákvætt forspárgildi var 7,4-23,8%. Meðgöngurof var gert í öllum tilvikum þar sem 

greindust þrístæður 21, 18 og 13. Eins og áður hefur komið fram aukast líkur á litningagalla með aldri 

móður. Aftur á móti finnast um 95% fósturgalla hjá konum sem eru með enga skilgreinda áhættuþætti 

en skýra má hærra hlutfall í þeim hópi þar sem konur sem eru yngri en 35 ára eignast að jafnaði fleiri 

börn (María Hreinsdóttir, 2001; Ragnheiður I. Bjarnadóttir o.fl., 2010, 2011, 2012, 2013). 

Hér á landi var samþætt líkindamat upphaflega einungis í boði fyrir konur sem voru 35 ára eða eldri 

eða höfðu fyrri sögu um litningagalla með það að markmiði að fækka óþarfa legástungum (Jóhann 

Heiðar Jóhannsson, 2001; María Jóna Hreinsdóttir og Ólafía Margrét Guðmundsdóttir, 2009). Yngri 

konur vildu einnig eiga kost á þessari skoðun og jákvæð umræða um skimunina leiddi til þess að hún 

varð aðgengileg öllum konum. Samfara innleiðingu skimunarinnar vöknuðu ýmsar siðferðilegar 

spurningar sem fóru þó ekki hátt í umræðunni. Áhersla var fremur lögð á tæknilega möguleika 

skimunarinnar og það að foreldrar gætu nú frekar tekið upplýsta ákvörðun um áframhald 

meðgöngunnar. Lítil umræða var í fjölmiðlum um aðrar hliðar skimunarinnar (Helga Gottfreðsdóttir og 
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Kristín Björnsdóttir, 2010). Árið 2006 var kynnt í dreifibréfi frá Landlæknisembættinu að bjóða ætti 

öllum barnshafandi konum/verðandi foreldrum upplýsingar um fósturskimun á fyrsta þriðjungi 

meðgöngu og samkvæmt klínískum leiðbeiningum um meðgönguvernd á að bjóða öllum barnshafandi 

konum/verðandi foreldrum upplýsingar um fósturskimun (Hildur Kristjánsdóttir o.fl., 2010; 

Landlæknisembættið, 2006). 

1.4.2 Fósturgreining í móðurblóði 

Síðustu áratugi hafa rannsakendur unnið að því að finna aðferð við fósturgreiningu sem felur í sér 

minni inngrip. Verið er að þróa nýja tegund fósturgreiningar, fósturgreiningu í móðurblóði (NIPT) þar 

sem tekin er blóðprufa úr móðurinni og óbundið erfðaefni fóstursins er skoðað (Hill o.fl., 2012). Það 

var árið 1997 sem óbundið erfðaefni fóstursins var uppgötvað í blóði verðandi mæðra. Þessi 

uppgötvun sýndi fram á að mögulegt var að framkvæma fósturgreiningu sem fæli ekki í sér hættu á 

fósturláti (Lo o.fl., 1997). Hægt er að greina óbundið erfðaefni fóstursins við fjögurra til fimm vikna 

meðgöngu en það hverfur fljótt úr blóðrás móður eftir fæðingu sem gerir það sértækt á meðgöngu. Þó 

hægt sé að greina erfðaefni fóstursins strax við fjögurra vikna meðgöngu sýna rannsóknir að 

greiningin er ekki áreiðanleg fyrr en við 10 vikna meðgöngu (Gil o.fl., 2015; Lo o.fl., 1997). Nokkrar 

aðferðir hafa verið þróaðar til að skima fyrir þrístæðum með fósturgreiningu í móðurblóði (NIPT). Þessi 

greiningarpróf gefa til kynna hvort fóstrið hafi þrístæðu 21 sem er algengasti litningagallinn, auk 

sjaldgæfari litningagalla sem eru þrístæðurnar 18 og 13. Einnig er hægt að greina fleiri litninga- og 

genagalla með þessari aðferð en munurinn felst í mismunandi tegundum prófa sem eru í boði (Benn, 

2014). Helsti annmarki þessarar greiningar er að lítill en marktækur hluti niðurstaðnanna eru falskt 

jákvæðar og því þarf frekari greiningu með legástungu til að staðfesta jákvæða niðurstöðu (Ashoor 

o.fl., 2012; Bianchi o.fl., 2012; Ehrich o.fl., 2011; Gil o.fl., 2015; Lo o.fl., 1997; Palomaki o.fl., 2011; 

Zhou o.fl., 2014). 

Rannsóknir sýna að næmi fósturgreiningar í móðurblóði fyrir þrístæðu 21 er yfir 99% við 10 vikna 

meðgöngu og falskt jákvæðar niðurstöður eru á bilinu 0,1-1% (Ashoor o.fl., 2012; Bianchi o.fl., 2012; 

Ehrich o.fl., 2011; Gil o.fl., 2015; Palomaki o.fl., 2011; Zhou o.fl., 2014). Í nýlegri rannsókn Zhou o.fl. 

(2014) kom fram að næmi fósturgreiningar í móðurblóði fyrir þrístæðu 21 var 100% og tíðni falskt 

jákvæðra niðurstaðna einungis 0,1%. Úrtakið í rannsókninni var 7705 þunganir og af þeim var gerð 

7701 fósturgreining á móðurblóði. Palomaki o.fl. (2011) mældu óbundið erfðaefni fóstursins í blóði 

móður og sýndu niðurstöður þeirra að hlutfall greiningar á þrístæðu 21 var 98,6% og tíðni falskt 

jákvæðra niðurstaðna 0,2%. Úrtakið var 212 þunganir með þrístæðu 21 og 1484 þunganir án 

litningagalla. Svipaðar niðurstöður komu fram í amerískri rannsókn frá árinu 2012 sem skoðaði 

greiningarhlutfall þrístæðu 21 og 18 og falskt jákvæðar niðurstöður með því að nota fósturgreiningu í 

móðurblóði. Blóðprufur voru teknar við 11-13 vikna meðgöngu, skoðað var óbundið erfðaefni í 300 

þungunum án litningagalla, 50 þungunum með þrístæðu 21 og 50 þungunum með þrístæðu 18. 

Niðurstöður rannsóknarinnar sýndu að hlutfall greiningar á þrístæðu 21 var 100% og 98% fyrir 

þrístæðu 18, tíðni falskt jákvæðra niðurstaðna var 0,3% (Ashoor o.fl., 2012). 

Fósturgreining í móðurblóði skimar fyrir ofangreindum litningagöllum með mun meiri nákvæmni en 

núverandi aðferðir við fósturskimun og því verður mun minni þörf fyrir fósturgreiningu með legástungu 
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sem felur í sér 1% hættu á fósturláti. Eins og staðan er í dag getur fósturgreining í móðurblóði ekki 

gefið sömu upplýsingar og fósturgreining með legástungu en mögulegt er að skoða nákvæmlega 

litningagerð fóstursins með legástungu og því hægt að greina sjaldgæfari litningagalla. Fósturgreining 

í móðurblóði er þó í stöðugri þróun og fjöldi gena- og litningagalla sem hægt er að greina með 

aðferðinni er alltaf að aukast (Benn, 2014). 

Því benda rannsóknir til að klínískur ávinningur af upptöku fósturgreiningar í móðurblóði sé augljós 

þar sem aðferðin hefur enga hættu á fósturláti í för með sér og hægt er að nota þessa aðferð snemma 

á meðgöngu. Aftur á móti fást ekki jafn ítarlegar niðurstöður úr fósturgreiningu í móðurblóði eins og 

þegar greining er fengin með fylgjusýnitöku eða legvatnsástungu. Einnig þarf enn að staðfesta 

jákvæða niðurstöðu úr fósturgreiningu í móðurblóði með legástungu (Benn, 2014; Hill o.fl., 2012). 

1.4.3 Upplýst samþykki 

Í lögum um réttindi sjúklinga nr. 74/1997 er kveðið á um að upplýsingar skulu gefnar jafnóðum og 

tilefni skapast við þau skilyrði að sjúklingur geti skilið þær. Öll þurfum við að taka ákvarðanir er varða 

heilsu okkar og almennt viljum við sjálf taka okkar eigin ákvarðanir að því gefnu að við fáum 

fullnægjandi upplýsingar. Klínískar leiðbeiningar um meðgönguvernd leggja áherslu á sjálfræði í 

ákvarðanatöku og upplýst val, en til þess að verðandi móðir/foreldrar hafi kost á upplýstu vali verður 

að sjá til þess að þau skilji upplýsingarnar og að þær séu lagðar fram á skiljanlegan hátt (Dickens, 

2014; Hildur Kristjánsdóttir o.fl., 2010; Twiss, Hill, Daley og Chitty, 2014). Upplýst val felur í sér val 

sem byggir á vitneskju, auk þess sem valið þarf að vera óþvingað og sjálfviljugt. Upplýst val er því 

nátengt sjálfræði einstaklingsins (Schmitz, 2013). Sumir halda því fram að ekki sé hægt að framfylgja 

upplýstu vali þar sem einstaklingurinn geti ekki fengið vitneskju um alla þá þekkingu sem býr að baki 

rannsókninni. Mikilvægt er því að gera greinarmun á fullri vitneskju og því að fá fullnægjandi 

upplýsingar (Dickens, 2014; Vilhjálmur, 2003). 

Með upplýstu samþykki er átt við rétt einstaklingsins til að þiggja eða hafna þeirri meðferð sem í 

boði er (Dickens, 2014). Til að geta tekið upplýsta ákvörðun verða einstaklingar að vera meðvitaðir um 

þá valkosti sem standa til boða og gera sér grein fyrir afleiðingum hvers valkosts (Dickens, 2014; 

Schmitz, 2013). Upplýst samþykki er skilgreint sem ákvörðun sem byggir á viðeigandi þekkingu þar 

sem skjólstæðingur hefur fengið fullnægjandi upplýsingar og tekur sjálfviljuga ákvörðun án 

utanaðkomandi þrýstings (Benn og Chapman, 2010; de Jong, Dondorp, Frints, de Die-Smulders og de 

Wert, 2011a; Deans, Hill, Chitty og Lewis, 2013; Schoonen o.fl., 2011).  

Ákvarðanataka barnshafandi kvenna vegna fósturskimunar á meðgöngu hefur verið skoðuð í 

nokkrum rannsóknum (Chiang, Chao og Yuh, 2006; Helga Gottfreðsdóttir, 2009; Stefansdottir, Skirton, 

Jonasson, Hardardottir og Jonsson, 2010). Helga Gottfreðsdóttir (2009) skoðaði ákvarðanatöku 

verðandi foreldra um fósturskimun þar sem áhersla var meðal annars á þætti eins og upplifun verðandi 

foreldra af fræðslu og ráðgjöf um skimunina. Tekin voru viðtöl við 10 verðandi mæður og 10 verðandi 

feður sem höfðu ákveðið að þiggja fósturskimun. Fyrstu samskipti mæðranna voru í flestum tilfellum 

við fæðinga- og kvensjúkdómalækni og sex af tíu konum bókuðu tíma í samþætt líkindamat áður en 

þær fóru í fyrsta viðtal hjá ljósmóður á meðgöngunni. Margir þátttakenda töluðu um að þeir hefðu 

fengið takmarkaðar upplýsingar um skimunina og upplifun nokkurra þeirra var sú að um hefðbundna 
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rannsókn væri að ræða. Einnig töluðu nokkrir þátttakendur um að þeir hefðu viljað meiri samræður um 

skimunina og meiri upplýsingar um niðurstöður hennar. Í rannsókninni var úrtak hins vegar lítið og því 

ekki hægt að alhæfa um niðurstöður. Varðandi rannsóknarhópinn má þó segja að skimunin sé ekki 

nógu vel útskýrð fyrir verðandi foreldrum í upphafi meðgöngu og þörf sé á að endurskoða hvernig 

fræðsla um fósturskimun sé veitt. Svipaðar niðurstöður komu fram í rannsókn Chiang o.fl. (2006), en í 

þeirri rannsókn var skoðað hvernig upplýsingar um fósturskimun voru veittar og hvernig verðandi 

foreldrar tóku ákvörðun um skimunina. Samkvæmt niðurstöðunum litu þátttakendur á skimunina sem 

hefðbundna rannsókn á meðgöngu. Þátttakendur í rannsókninni virtust ekki hugleiða hugsanlegar 

afleiðingar af rannsókninni. Þeir veltu því ekki sérstaklega fyrir sér fyrir hvað skimunin raunverulega 

stæði fyrir fyrr en þeir fengu jákvæða niðurstöðu. Einnig kom fram að verðandi foreldrar fengu 

takmarkaðar upplýsingar um skimunina frá heilbrigðisstarfsmönnum og höfðu því ekki kost á að taka 

upplýsta ákvörðun um hvort þeir vildu þiggja eða afþakka skimunina. Í rannsókn Hildar Kristjánsdóttur 

og Helgu Gottfreðsdóttur (2014) kom fram að þær konur sem fengu jákvæða niðurstöður úr skimun 

hefðu viljað betri upplýsingar um skimunina í upphafi meðgöngu. 

Ýmsar siðferðilegar spurningar vakna ef taka á upp nýja tegund fósturgreiningar. Helstu 

áhyggjurnar eru að fósturgreining í móðurblóði muni grafa undan upplýstu samþykki. Jafnframt að 

með upptöku greiningarinnar muni skapast hætta á að rannsóknin verði hluti af hefðbundinni 

meðgönguvernd og konur finni fyrir auknum þrýstingi á að fara í rannsóknina og síðan að binda endi á 

meðgöngu ef litningagalli greinist hjá fóstri (de Jong, Dondorp, Frints, de Die-Smulders og de Wert, 

2011b; Deans o.fl., 2013; Deans og Newson, 2011; Dickens, 2014; van den Heuvel o.fl., 2010). 

Þannig velta foreldrar ef til vill ekki fyrir sér afleiðingum niðurstaðna þar sem rannsóknin er bara 

blóðprufa, sérstaklega ef boðið er upp á rannsóknina sem eina af mörgum öðrum blóðprufum snemma 

á meðgöngu. Þar sem rannsóknin felur ekki í sér neina hættu á fósturláti sjá foreldrar hugsanlega 

enga annmarka við rannsóknina og gætu litið á fósturgreiningu í móðurblóði sem hefðbundna 

rannsókn eða rannsókn sem reiknað er með en líta ekki á rannsóknina sem val (Chitty, Hill, White, 

Wright og Morris, 2012; Dickens, 2014; Twiss o.fl., 2014).  

Mikilvægur þáttur í starfi ljósmæðra felst í fræðslu og að stuðla að því að barnshafandi konur taki 

upplýstar ákvarðanir varðandi rannsóknir og meðferð. Vísbendingar eru um að heilbrigðisstarfsmenn 

telji upplýsta ákvörðun ekki eins mikilvæga þegar um fósturgreiningu í móðurblóði er að ræða 

samanborið við fósturgreiningu með legástungu. Þar sem greiningaraðferðin er auðveld og örugg er 

talað um að ákvörðun um að fara í rannsóknina sé ekki eins erfið og ákvörðun um að fara í 

legástungu. Aftur á móti getur ákvörðun um að fara í rannsóknina haft mikla þýðingu fyrir foreldra og 

því er mjög mikilvægt að vel sé staðið að allri fræðslu og ráðgjöf (Deans og Newson, 2011). 

Heilbrigðisstarfsmenn bera ábyrgð á því að verðandi foreldrar skilji veittar upplýsingar og þurfa að 

tryggja að þeir hafi fengið tíma til að velta upplýsingunum fyrir sér áður en ákvörðun er tekin. Ýmsar 

erlendar rannsóknir benda til þess að þekkingu heilbrigðisstarfsmanna á fósturrannsóknum sé 

ábótavant. Einnig finnst heilbrigðisstarfsmönnum erfitt að útskýra rannsóknina innan þess tímaramma 

sem þeir hafa og finnst að oft sé fræðslan tæknilega og siðfræðilega erfið. Þekking heilbrigðis-

starfsmanna er talin mikilvæg til að þeir geti rætt við verðandi foreldra um fósturrannsóknir og þeir svo 

tekið upplýsta ákvörðun varðandi það hvort þeir vilji þiggja eða afþakka rannsóknina og skilji 
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afleiðingar hennar (Ahmed, Bryant og Cole, 2013; Ekelin og Crang-Svalenius, 2004; Sigrún 

Ingvarsdóttir, Helga Gottfreðsdóttir og Hildur Kristjánsdóttir, 2012; Skirton og Barr, 2010; Tyzack og 

Wallace, 2003). 

1.4.4 Viðhorf barnshafandi kvenna til fósturgreiningar 

Nokkrar rannsóknir hafa verið gerðar á viðhorfum og þekkingu barnshafandi kvenna/verðandi foreldra 

til fósturskimana og fósturgreiningar (Dahl, Hvidman, Jørgensen og Kesmodel, 2011; Schoonen o.fl., 

2011). Aftur á móti hefur viðhorf barnshafandi kvenna/verðandi foreldra til mismunandi tegunda 

fósturgreiningar lítið verið rannsakað. 

Nokkrar erlendar rannsóknir benda til þess að viðhorf barnshafandi kvenna til fósturgreiningar í 

móðurblóði sé jákvætt og að greiningin sé því jákvæð þróun í meðgönguvernd (Kelly og Farrimond, 

2012; Lewis, Hill, Silcock, Daley og Chitty, 2014; Tischler, Hudgins, Blumenfeld, Greely og Ormond, 

2011; Verweij o.fl., 2013;). Vísbending er jafnframt um að upptaka fósturgreiningar í móðurblóði yrði 

meiri en hún er með núverandi fósturskimun fyrir litningagöllum (Lewis o.fl., 2014; Verweij o.fl., 2013). Í 

hollenskri rannsókn var viðhorf barnshafandi kvenna til fósturgreiningar í móðurblóði skoðað. 

Spurningalisti var lagður fyrir 340 barnshafandi konur og svöruðu 147 konur listanum (svarhlutfall 

43%). Fram kom að 81% þátttakenda myndi fara í fósturgreiningu í móðurblóði væri það í boði. 

Jafnframt kom fram að rúmlega helmingur (57%) þátttakenda myndi fara í fósturgreiningu í móðurblóði 

sem annars myndi hafna fósturskimun á fyrsta þriðjungi meðgöngu (Verweij o.fl., 2013). Ástæða fyrir 

miklum áhuga barnshafandi kvenna á greiningunni virðist vera öryggi rannsóknarinnar, en greiningin 

hefur enga hættu á fósturláti í för með sér (Tischler o.fl., 2011). Rannsóknir sýna að viðhorf 

barnshafandi kvenna til fósturgreiningar í móðurblóði er almennt jákvætt (Lewis o.fl., 2014; Verweij 

o.fl., 2013). Samkvæmt þeim niðurstöðum þá höfðu þættir eins og námkvæmni, öryggi og að það sé 

hægt að framkvæma rannsóknina snemma á meðgöngu áhrif á viðhorf kvenna á meðgöngu. Samt 

sem áður komu fram ýmsar siðferðilegar spurningar eins og um áhrif á samfélag fatlaðra, um hættu á 

að rannsóknin verði hluti af hefðbundnum blóðprufum á meðgöngu og um aukinn þrýsting á 

barnshafandi konur um að fara í fóstureyðingu ef litningagalli greinist hjá fóstri (Kelly og Farrimond, 

2012; Lewis, Hill og Chitty, 2014; Lewis, Silcock og Chitty, 2013).  

Barnshafandi konur meta öryggi við fósturgreiningu mikils og eru tilbúnar að bíða lengur eftir 

niðurstöðum fyrir öruggara og nákvæmara próf (Bishop o.fl., 2004; Hill o.fl., 2012; Lewis o.fl., 2014; 

Tischler o.fl., 2011; Verweij o.fl., 2013). Tischler o.fl. (2011) skoðaði viðhorf barnshafandi kvenna til 

fósturgreiningar í móðurblóði og hvaða þættir gætu haft áhrif á upptöku greiningarinnar. Þátttakendur 

voru 114 barnshafandi konur og svarhlutfallið var 80,9%. Samkvæmt niðurstöðunum myndu flestir 

þátttakendur fara í greininguna væri það í boði eða 71,9%. Sá þáttur sem langflestum þátttakendum 

(75%) fannst mikilvægastur var öryggi greiningarinnar, þar á eftir kom nákvæmni (13%) og að hægt 

væri að framkvæma rannsóknina snemma á meðgöngu (7%). Hill o.fl. (2012) komust að svipaðri 

niðurstöðu en hætta á fósturláti var sá þáttur sem hafði mest áhrif á viðhorf barnshafandi kvenna til 

fósturgreiningar. Um var að ræða megindlega rannsókn þar sem stuðst var við valkostasnið (e. 

discrete choice experimental design). Settar voru fram 10 valkostaspurningar þar sem þátttakendur 

voru beðnir um að velja á milli tveggja tegunda fósturgreiningar. Þátttakendur í rannsókninni voru 335 
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barnshafandi konur og samkvæmt niðurstöðunum valdi þriðjungur þátttakenda fósturgreiningu með 

engri hættu á fósturláti í öllum valkostunum. Í nýrri grein Lewis o.fl. (2014) á viðhorfi barnshafandi 

kvenna kemur fram að konur eru jákvæðar fyrir því að aðferð eins og fósturgreining í móðurblóði sé 

notuð til fósturgreiningar en 88,2% þátttakenda sagðist myndi fara í rannsóknina væri hún í boði. Þeim 

fannst jákvætt að hægt væri að nota aðferðina snemma á meðgöngu og að hún fæli ekki í sér hættu á 

fósturláti. Einnig fannst þeim skipta miklu máli hve nákvæm greiningin var í samanburði við núverandi 

fósturskimun og fækkaði þannig fjölda kvenna sem þyrfti að taka ákvörðun um legástungu. Samkvæmt 

niðurstöðunum nefndu 70,1% þátttakenda öryggi sem mikilvægasta þátt greiningarinnar og 16,8% 

nefndu nákvæmni. Þátttakendur töldu þó að ákveðin hætta væri á því að slíkt greiningarpróf yrði að 

hefð í meðgönguvernd og að konur ættu erfiðara með að hafna því þar sem um óverulegt inngrip er að 

ræða og hægt að samræma við aðrar blóðprufur sem teknar eru snemma á meðgöngu (Lewis o.fl., 

2014).  

Þegar skoðað er hvaða þættir fósturgreiningar skipta barnshafandi konur mestu máli eftir aldri 

kemur í ljós að eldri konur leggja meiri áherslu á nákvæmni prófsins en yngri konur (Hill o.fl., 2012; 

Mulvey, Zachariah, Mcllwaine og Wallace, 2003). Niðurstöður Mulvey o.fl. (2003) sýndu að konur >37 

ára vilja greiningu með mestu mögulegu nákvæmni án tillits til tíðni falskt jákvæðra niðurstaðna. Aftur 

á móti skipti yngri konur mestu máli að tíðni falskt jákvæðra niðurstaðna væri sem lægst, það er að 

hætta á fósturláti væri sem minnst. 

Umræða um fósturgreiningu og ráðgjöf heilbrigðisstarfsmanna til barnshafandi kvenna er 

mikilvægur þáttur í ákvörðun þeirra um að fara í greininguna eða ekki (Tischler o.fl., 2011). Samkvæmt 

Tischler o.fl. (2011) sögðust 20% þátttakenda gera það sem læknirinn myndi mæla með. Niðurstöður 

Heuval o.fl. (2010) gáfu vísbendingar um að fæðingarlæknar og ljósmæður litu svo á að upplýst 

samþykki væri ekki eins mikilvægt fyrir fósturgreiningu í móðurblóði og það væri fyrir fósturgreiningu 

með legástungu. Þeim fannst síður mikilvægt að ráðgjöf og greining færi ekki fram á sama deginum, 

jafnframt því sem þeim fannst síður mikilvægt að konurnar skrifuðu undir samþykki áður en þær færu í 

greininguna. 

Niðurstöður ofangreindra rannsókna eiga það allar sammerkt að það sem skiptir barnshafandi 

konur mestu máli varðandi fósturgreiningu er að prófið sé öruggt, það er að það hafi enga hættu á 

fósturláti í för með sér. Nokkrar nýlegar erlendar rannsóknir hafa skoðað viðhorf barnshafandi kvenna 

til fósturgreiningar í móðurblóði og hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir fyrir barnshafandi 

konur. Viðfangsefnið hefur ekki verið skoðað áður hér á landi en slík rannsókn er nauðsynleg í 

tengslum við frekari stefnumótun og tilboð um þjónustu á þessu sviði hér á landi. Þar sem ljósmæður 

eru í lykilhlutverki í fræðslu til barnshafandi kvenna er mikilvægt að þær bæti við sig þekkingu samfara 

aukinni þróun í fósturrannsóknum og eigi kost á að sækja námskeið og fræðslu.  

1.4.5 Siðferðileg álitamál 

Siðferðileg álitamál hafa alltaf fylgt fósturskimun og fósturgreiningu og með aukinni þróun og tækni á 

þessu sviði vakna enn fleiri siðferðilegar spurningar (Schmitz, 2013). Þessar nýju spurningar og 

vangaveltur tengjast siðfræði og tilvist mannsins. Eru öll líf jafn mikils virði og hver hefur vald til að 

ákveða hvaða líf er þess virði að því sé lifað? Er sjúkdómurinn það alvarlegur að fóstureyðing eigi að 
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vera möguleiki? Er sjálfsagt að eyða öllum fóstrum sem greinast með frávik? Hvort það sé siðferðilega 

rétt að eyða fóstrum með Down heilkenni verður ekki svarað hér, enda er þetta mjög flókið mál og ekki 

til nein einföld svör við því. Með tilkomu fósturskimana standa foreldrar frammi fyrir flóknum 

ákvörðunum og foreldrar geta þurft að taka ákvörðun um áframhald meðgöngu eða fóstureyðingu í 

kjölfar skimunar eftir að greining á litningagalla hefur verið staðfest. Ákvarðanir í kjölfar greiningar geta 

reynst mjög erfiðar og þeim fylgir oft mikið tilfinningalegt álag en viðhorf, gildismat og þekking eru 

þættir sem hafa áhrif á viðhorf foreldra til fósturskimana og fóstureyðinga (Ekelin og Crang‐Svalenius, 

2004; Helga Gottfreðsdóttir, 2009; Helga Gottfreðsdóttir og Kristín Björnsdóttir, 2010; Williams o.fl., 

2005). Í rannsókn Ekelin og Crang-Svalenius (2004) komu fram ýmsar siðferðilegar vangaveltur hjá 

ljósmæðrum. Um var að ræða spurningalistakönnun og svöruðu 63 ljósmæður listanum (svarhlutfall 

79%). Nokkrar ljósmæður í rannsókn þeirra töluðu um valið sem foreldrar þurfa hugsanlega að standa 

frammi fyrir og hvernig hugsun um fötlun hefði breyst í þjóðfélaginu. Ýmsar spurningar komu fram, til 

dæmis: Fyrir hvern er þetta gagnlegt? Konuna, samfélagið og af hverju? Hvað gefur okkur rétt til að 

neita einhverju lífi? Þátttakendur töluðu um að heilbrigðiskerfið setti konurnar í siðferðilega klemmu 

með því að bjóða upp á rannsóknina. Í rannsókn Williams o.fl. (2005) kom fram að barnshafandi konur 

veltu fyrir sér siðferðilegu gildum sínum áður en þær fóru í fósturskimun á meðgöngu. Niðurstöður um 

auknar líkur á litningagalla úr skimun olli oft langvarandi vanlíðan hjá konunum þrátt fyrir eðlilegar 

niðurstöður úr fósturgreiningu sem framkvæmd var í kjölfarið. 

Kostir fósturgreiningar í móðurblóði eru augljósir. Þetta er tiltölulega einföld rannsókn sem hægt er 

að framkvæma snemma á meðgöngu og felur ekki í sér hættu á fósturláti. Helstu áhyggjur varðandi 

upptöku á greiningunni eru að rannsóknin muni verða hluti af hefðbundnum rannsóknum á meðgöngu 

og þannig grafa undan upplýstu samþykki ef ekki er brugðist rétt við þegar rannsóknin er innleidd í 

meðgönguvernd. Ýmsar spurningar vakna ef taka á upp nýja tegund fósturgreiningar en siðferðileg 

umræða um fósturgreiningu hefur ekki farið hátt í samfélaginu. Hvers konar ráðgjöf verður í boði? Hver 

veitir ráðgjöfina og við hvaða meðgöngulengd er ráðgjöf veitt? Mikilvægt er að svara þessum 

spurningum áður en ný tegund fósturgreiningar er tekin upp í meðgönguvernd. 

Ljósmæður eru í lykilhlutverki í þjónustu við verðandi mæður og foreldra. Ljósmæður þurfa að vera 

tilbúnar til þess að ræða flókin siðferðileg mál eins og ákvörðun um fóstureyðingu eða það að eignast 

barn með fötlun. Greining litningagalla leiðir ekki til lækningar á þeim göllum sem finnast heldur leiðir 

hún í flestum tilfellum til fóstureyðingar. Þeir foreldrar sem ákveða að eignast barn með litningagalla 

mæta oft mótstöðu, vantrú og skilningsleysi samfélagsins (Helga Gottfreðsdóttir, 2009; Hildur 

Harðardóttir, 2001; Souka o.fl., 2010; Vilhjálmur Árnason, 2003). Mikilvægt er að siðfræðileg umræða 

um fósturskimun sé opin og þverfagleg og heilbrigðisstarfsmenn veiti verðandi foreldrum faglega og 

hlutlausa ráðgjöf (Vilhjálmur, 2003; Zindler, 2005). 

  



  

25 

1.5 Rannsóknarspurningar 

Í rannsókninni var leitast við að svara eftirfarandi rannsóknarspurningum: 

1. Hvaða þættir fósturgreiningar skipta barnshafandi konur mestu máli? 

2. Er munur á vali barnshafandi kvenna eftir aldri? 

3. Hvaða tegund fósturgreiningar vilja barnshafandi konur? 
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2 Aðferðir 

2.1 Rannsóknin 

Tilgangur þessa rannsóknarverkefnis var að skoða hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir að 

mati barnshafandi kvenna, ef bornar eru saman tvær tegundir fósturgreiningar; fósturgreining í 

móðurblóði með því að skoða óbundið erfðaefni fóstursins og fósturgreining eins og legástunga sem 

felur í sér meira inngrip þar sem litningagerð fóstursins er skoðuð. Þetta rannsóknarverkefni er 

samstarfsverkefni nokkurra Evrópulanda en það er rannsóknarhópur í Bretlandi sem leiðir 

rannsóknina. Níu lönd tóku þátt í þessu verkefni; Ísland, Kanada, Danmörk, Ísrael, Ítalía, Holland, 

Portúgal, Singapore og Bretland. Niðurstöður verkefnisins geta nýst hér á landi til frekari þróunar og 

skipulagningar á sviði fósturskimunar og fósturgreiningar. Meðal annars munu niðurstöðurnar geta 

verið leiðbeinandi um hvort skynsamlegt sé að taka upp fósturgreiningu í móðurblóði hér á landi með 

svipuðum hætti og gert hefur verið á nokkrum stöðum erlendis eða hvort standa þurfi að innleiðingu 

slíkra greiningaraðferða á annan hátt. Niðurstöðurnar verða einnig sendar til Bretlands og verða svör 

þátttakenda jafnframt borin saman á milli landa og heildarniðurstöður kynntar. Niðurstöður munu verða 

kynntar í fræðigreinum, á ráðstefnum og á fundum með fagfólki. Ábyrgðamenn rannsóknarinnar hér á 

landi eru Helga Gottfreðsdóttir, dósent og námsbrautarstjóri í ljósmóðurfræði við HÍ og Vigdís 

Stefánsdóttir, erfðaráðgjafi á Landspítala Háskólasjúkrahúsi. Höfundur vann að þeim hluta 

rannsóknarinnar sem snéri að barnshafandi konum á Íslandi. Leitast var við að svara eftirfarandi 

rannsóknarspurningum: Hvaða þættir fósturgreiningar skipta barnshafandi konur mestu máli? Er 

munur á vali barnshafandi kvenna eftir aldri? Hvaða tegund fósturgreiningar vilja barnshafandi konur? 

2.2 Þátttakendur 

Rannsóknin fór fram á öllum heilsugæslustöðvum höfuðborgarsvæðisins sem eru 15 talsins í júní til 

nóvember 2014. Notað var hentugleikaúrtak en mögulegir þátttakendur voru barnshafandi konur sem 

voru í meðgönguvernd á heilsugæslustöð og voru komnar 20 vikur eða lengra á sinni meðgöngu. 

Skilyrði fyrir þátttöku var að konan hefði gott vald á íslensku máli. Þeim konum var boðin þátttaka sem 

annaðhvort höfðu hafnað fósturskimun eða fengið niðurstöðu um litlar líkur á litningagalla. Alls náði 

rannsóknin til 300 barnshafandi kvenna sem voru í meðgönguvernd á fyrrnefndu tímabili. 

2.3 Mælitæki 

Mælitækið er spurningalisti sem var afhentur barnshafandi konum í meðgönguvernd á 

heilsugæslustöðvum höfuðborgarsvæðisins (fylgiskjal 1). Spurningalistinn kom frá Bretlandi þaðan 

sem rannsókninni er stýrt. Að verkefninu komu Heilsugæsla höfuðborgarsvæðisins, Háskóli Íslands og 

Landspítali Háskólasjúkrahús. Við undirbúning könnunarinnar var haft samráð við ljósmæður á 

Heilsugæslu höfuðborgarsvæðisins.  

Spurningalistanum var skipt upp í þrjá hluta, A, B og C. Í hluta A voru þátttakendur beðnir um að 

tilgreina hvaða þættir fósturgreiningar væru mikilvægastir, þar á eftir voru þátttakendur beðnir um að 

velja á milli tveggja tegunda fósturgreiningar. Í hluta B voru settar fram 10 valkostaspurningar þar sem 

þátttakendur voru beðnir um velja á milli tveggja tegunda fósturgreiningar (sjá mynd 1). Þátttakendur 
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voru beðnir um að velja ítrekað á milli setta af valkostum sem voru kerfisbundið settir fram á 

mismunandi vegu. Valkostirnir sem settir voru fram standa ekki fyrir raunveruleg greiningarpróf sem 

eru í boði heldur eru þau tilbúningur og sett fram til að átta sig á hvaða einkenni greiningarinnar hafa 

áhrif á val þátttakenda. Að lokum samanstóð hluti C af 10 bakgrunnspurningum. Í rannsókninni voru 

notaðar lokaðar og hálflokaðar spurningar. 

a 

Eiginleiki  Stig 

Nákvæmni  95%, 99%, 100% 

Svartími niðurstaðna  10, 12, 16 vikur 

Hætta á fósturláti  Lítil áhætta (1%), engin áhætta 

Upplýsingar úr niðurstöðum  Ítarlegar niðurstöður, einfaldar niðurstöður 

 

b 

Valkostur 1  Próf A  Próf B 

Nákvæmni 99% 100% 

Svartími niðurstaðna 10 vikur 12 vikur 

Hætta á fósturláti Lítil áhætta (1%) Engin áhætta 

Upplýsingar úr niðurstöðum Ítarlegar niðurstöður Einfaldar niðurstöður 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)? 

Próf A    

 

Mynd 1. Valkostasnið (e. discrete choice experimental design). (a) eiginleikar og stig sem notuð 
voru í valkostunum. (b) dæmi um valkostaspurningu 

 

Um er að ræða megindlega rannsókn þar sem stuðst var við valkostasnið (e. discrete choice 

experimental design). Spurningalisti er gott mælitæki til að ná fram tölfræðilegum upplýsingum en 

helstu kostir hans eru hve hagkvæmur hann er og tiltölulega einföld leið til gagnaöflunar. Styrkleiki 

spurningalistakannana er sveigjanleiki þeirra og yfirsýn. Hægt er að afla fjölbreyttra gagna sem 

möguleiki er á að nota í margvíslegum tilgangi og slíkar kannanir eru réttmætar þar sem sterk tengsl 

eru á milli þess sem fólk segist gera og þess sem það gerir (Þorlákur Karlsson, 2003; Dillman, 2000). 

Aftur á móti eru upplýsingarnar oft frekar yfirborðslegar en spurningalistakannanir kafa sjaldnast djúpt í 

margbreytileika mannsins. Spurningalistakannanir henta því betur í yfirgripsmiklum athugunum en í 

nákvæmum athugunum (Polit og Beck, 2012). Veikleiki spurningalistakannana er að þær segja ekki til 

um orsakasamband og skekkja verður við val á þátttakendum þar sem valið er ekki tilviljanakennt. 

2.4 Leyfisveitingar 

Sótt var um öll tilskilin leyfi fyrir rannsókninni. Bréf var sent til lækningaforstjóra Heilsugæslu 

höfuðborgarsvæðisins (fylgiskjal 2). Sótt var um leyfi fyrir rannsókninni til Vísindasiðanefndar (fylgiskjal 

3) og rannsóknin var tilkynnt til Persónuverndar. Vísindasiðanefnd gerði smávægilegar athugasemdir 

við umsóknina og veitti síðan leyfi fyrir rannsókninni eftir viðeigandi lagfæringar á umsókninni. Umsókn 

um leyfi fyrir framkvæmd rannsóknarinnar var send til Vísindanefndar Heilsugæslu 

höfuðborgarsvæðisins. Gagnasöfnun hófst um leið og öll leyfi fyrir rannsókninni lágu fyrir. 



  

29 

2.5 Framkvæmd 

Rannsóknaraðilar fengu spurningalistann sendan frá Bretlandi þaðan sem rannsókninni er stýrt en 

spurningalistinn var forprófaður í Bretlandi. Listinn var þýddur og staðfærður af rannsóknaraðilum hér 

á landi og lásu jafnframt tvær verðandi mæður listann yfir. Brugðist var við ábendingum frá þeim áður 

en spurningalistinn var lagður fram. 

Um er að ræða spurningalistakönnun þar sem 300 listum var dreift á allar heilsugæslustöðvar 

höfuðborgarsvæðisins sem eru 15 talsins. Gagnasöfnun fór fram frá júní til nóvember 2014.  

Ljósmæður í meðgönguvernd fengu munnlega kynningu á rannsókninni á fundi hjá Heilsugæslu 

höfuðborgarsvæðisins og jafnframt fengu þær afhent kynningarbréf um rannsóknina (fylgiskjal 4). 

Ljósmæðurnar kynntu rannsóknina fyrir barnshafandi konum eftir 20 vikna meðgöngu og afhentu þá 

þeim sem það vildu kynningarbréf (fylgiskjal 5). Í bréfinu kom fram tilgangur rannsóknarinnar og hverjir 

stæðu að rannsókninni. Tekið var fram að fyllsta trúnaðar væri gætt um allar upplýsingar og að 

spurningalistarnir væru ónafngreindir og svör ekki á neinn hátt rekjanleg til þátttakenda. Tekið var fram 

að þátttakendum væri frjálst að hafna þátttöku eða hætta í rannsókninni á hvaða stigi sem væri. Þær 

konur sem lýstu sig tilbúnar til þátttöku fengu síðan afhentan spurningalista en það tók um 10-15 

mínútur að svara listanum. Spurningalistanum var svarað af konunni einni sem síðan skilaði listanum í 

móttökuna á sinni heilsugæslustöð. 

2.6 Tölfræðileg úrvinnsla 

Við tölfræðilega úrvinnslu var notað tölfræðiforritið Statistical package for social science (SPSS), 22. 

útgáfa. Tekin var saman lýsandi tölfræði bakgrunnsbreyta fyrir barnshafandi konur. Fyrir jafnbilabreytur 

voru reiknuð meðaltöl og staðalfrávik. Fyrir nafnbreytur voru settar fram tíðnitölur og prósentur. 

Úrvinnsla á valkostaspurningunum byggði á fjölbreytugreiningu (e. conditional logit regression 

analysis). Fjölbreytugreiningin var unnin í samvinnu við dr. Melissa Hill sem er ábyrgðarmaður 

rannsóknarinnar í Bretlandi. Viðhorf þátttakenda voru borin saman með tilliti til þriggja þátta; 

nákvæmni prófsins, tíma sem það tekur að fá niðurstöður, hættu á fósturláti og upplýsinga úr 

greiningu. Allar breytur voru kóðaðar fyrir greininguna, nákvæmni og tími voru kóðuð (-1 0 1) og fyrir 

hættu á fósturláti og upplýsingar var kóðað (0 og 1). (+ eða -) merki stuðulsins í fjölbreytugreiningunni 

gefur til kynna stefnu hvers þáttar. Búist var við jákvæðum stuðli fyrir nákvæmni, ítarlegar niðurstöður 

og enga hættu á fósturláti þar sem gert er ráð fyrir að þátttakendur vilji heldur rannsókn með meiri 

nákvæmni, meiri upplýsingum og öryggi. Búist var við neikvæðum stuðli fyrir tímaþáttinn sem gefur til 

kynna að þátttakendur vilji heldur rannsókn sem hægt er að framkvæma sem fyrst á meðgöngu. Að 

auki voru konur eldri en 35 ára bornar saman við þær sem voru yngri en 35 ára. 

2.7 Réttmæti og áreiðanleiki 

Í allri rannsóknarvinnu eru réttmætar og áreiðanlegar niðurstöður mikilvægar, til þess að hægt sé að 

nýta niðurstöðurnar til frekari þróunar og til að bæta gæði í starfi. Áreiðanlegt mælitæki vísar til 

nákvæmni niðurstaðna, það er hvort endurteknar mælingar á sama hlutnum leiða til svipaðra 

niðurstaðna. Réttmæti er mikilvægasti eiginleiki mælitækisins þar sem það segir til um hvort 

niðurstöðurnar hafi einhverja þýðingu. Réttmæti segir okkur hvort mælitækið mæli það sem því er 
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ætlað að mæla. Innra réttmæti vísar til þess að hvaða marki rannsókn leyfir ályktun um 

orsakasamband eða hvort óháða breytan hafi í raun áhrif á háðu breytuna en gæði megindlegra 

rannsókna byggjast að miklu leyti á innra réttmæti. Ytra réttmæti vísar aftur á móti til þess hvort hægt 

sé að yfirfæra niðurstöðurnar yfir á þýðið en þegar það er hægt eykur það mikið gildi rannsóknarinnar 

(Guðrún Pálmadóttir, 2003; Sigurlína Davíðsdóttir, 2003). Úrtakið í þessari rannsókn var allar 

barnshafandi konur sem komu í mæðravernd á heilsugæslustöðvar höfuðborgarsvæðisins á tilgreindu 

tímabili og voru komnar 20 vikur eða lengra á sinni meðgöngu. Skilyrði fyrir þátttöku var að þær hefðu 

ekki fengið auknar líkur á litningagöllum úr fósturskimun og þær þurftu að hafa gott vald á íslensku. 

Miðað við þessar forsendur ætti úrtakið að ná að spegla þýðið nokkuð vel en ákveðin skekkja kemur 

fram þar sem erlendar konur sem ekki höfðu gott vald á íslensku voru útilokaðar úr rannsókninni. 

Mikilvægt er að þátttakendur skilji vel allar spurningarnar en áreiðanleiki og réttmæti spurningalista 

sem mælitækis veltur á því. Því skiptir máli að spurningarnar séu einfaldar og skýrar. Ef skilningur 

þátttakenda á spurningunum er mismunandi þá er mælitækið ónákvæmt og niðurstöðurnar verða því 

ekki réttar. Mikilvægt er að gera þátttakendum eins auðvelt og kostur er að svara listanum og þar 

skiptir uppsetning spurningalistans miklu máli sem og samsetning spurninga og svara (Þorlákur 

Karlsson, 2003). 

2.8 Siðferðileg álitamál 

Rannsókn þarf að uppfylla siðferðilegar kröfur ekki síður en aðferðafræðilegar. Fjórar meginreglur 

liggja til grundvallar siðareglum um vísindarannsóknir en þær eru sjálfræði, skaðleysi, velgjörðir og 

réttlæti (Sigurður Kristinsson, 2003). 

Sjálfræðisreglan kveður á um upplýst og óþvingað samþykki (Sigurður Kristinsson, 2003). 

Þátttakendur fengu afhent kynningarbréf þar sem fram kom tilgangur rannsóknar og hvað fólst í 

þátttöku í rannsókninni. Þátttakendur fengu upplýsingar um að þeim væri frjálst að hafna þátttöku og 

hætta í rannsókninni á hvaða stigi sem er án útskýringa og án afleiðinga á aðra meðferð eða 

umönnun. 

Skaðleysisreglan fjallar um að rannsóknin megi ekki fela í sér óþarfa áhættu fyrir þátttakandann 

(Sigurður Kristinsson, 2003). Ekki er um beina áhættu að ræða við þátttöku í rannsókninni en það kom 

fram í kynningarbréfi til þátttakenda að spurt væri um viðkvæm mál sem gæti reynst krefjandi fyrir 

þátttakendur. Haft var samband við sálfræðing sem samþykkti að til hans mætti leita ef á þyrfti að 

halda en enginn þátttakandi óskaði eftir þeirri þjónustu. Farið var með öll gögn sem trúnaðarmál, 

bakgrunnsupplýsingar voru í lágmarki og því ekki hægt að rekja neinar upplýsingar til þátttakenda. 

Velgjörðarreglan snýst um þá skyldu að gera rannsóknir sem einungis eru til hagsbóta og að 

rannsóknin eigi að leiða til ávinnings fyrir þátttakendur (Sigurður Kristinsson, 2003). Þátttakendur 

leggja sitt af mörkum til að auka þekkingu á viðhorfum og reynslu verðandi foreldra af ákvarðanatöku 

um fósturrannsóknir. Slík þekking mun nýtast fagfólki við áframhaldandi þróun á þjónustu við verðandi 

foreldra. 

Réttlætisreglan snýst um jafna dreifingu á gæðum, það er að minnihlutahópar séu verndaðir fyrir 

áhættu (Sigurður Kristinsson, 2003). Rannsóknin náði aðeins til barnshafandi kvenna sem voru í 

meðgönguvernd á heilsugæslustöð og skilyrði fyrir þátttöku voru gott vald á íslensku máli, auk þess að 
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hafa fengið neikvæða niðurstöðu úr fósturskimun ef konurnar höfðu farið í slíka rannsókn. Þannig var 

ekki um að ræða minnihlutahóp sem tók þátt í rannsókninni. 

Rannsakendur einir höfðu aðgang að þeim gögnum sem tengdust rannsókninni. Öllum 

upplýsingum og gögnum sem tengjast rannsókninni verður eytt að lokinni rannsókn og þegar unnið 

hefur verið úr gögnunum. 

2.9 Samantekt 

Rannsóknaraðferðin var megindleg þar sem stuðst var við valkostasnið (e. discrete choice 

experimental design). Úrtakið var 300 barnshafandi konur sem komu í meðgönguvernd á 

heilsugæslustöðvar höfuðborgarsvæðisins á ákveðnu tímabili. Skilyrði var að þær væru komnar 20 

vikur eða lengra á sinni meðgöngu og að þær hefðu ekki fengið auknar líkur á litningagöllum úr 

fósturskimun. Þátttaka var jafnframt háð góðu valdi á íslensku máli. 

Gagnasöfnun hófst þegar leyfi hafði fengist fyrir rannsókninni frá Vísindasiðanefnd og Vísindanefnd 

Heilsugæslu höfuðborgarsvæðisins. Gögnin voru slegin inn í tölfræðiforritið SPSS og unnið var úr 

gögnunum með lýsandi tölfræði og fjölbreytugreiningu. 
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3 Niðurstöður 

3.1 Þátttakendur 

Alls náði rannsóknin til 300 barnshafandi kvenna, af þeim svöruðu 186 barnshafandi konur 

spurningalistanum (svarhlutfall 62%). Meðalaldur þátttakenda var 29 ár og 97,3% þátttakenda var frá 

Íslandi. Langflestir þátttakendur voru í sambandi/sambúð eða 92,4%. Flestir þátttakendur voru með 

háskólamenntun eða 60,3%. Rúmlega helmingur þátttakenda var trúaður eða 51,7% og þar af voru 

langflestir kristinnar trúar eða 97,8%. Rúmlega helmingur þátttakenda voru frumbyrjur eða 51,1% 

þátttakenda. Meðal meðgöngulengd þátttakenda var 31 vika (sjá töflu 1). 

 

Tafla 1. Bakgrunnsupplýsingar 

Barnshafandi konur  Heildarfjöldi (n=186) 

Meðalaldur (SD) 29,25 (5,24) 

Hjúskaparstaða 

 Einhleyp 14 (7,6%) 

 Í sambandi/sambúð 170 (92,4%) 

Menntun 

 Grunnskólapróf 20 (10,9%) 

 Framhaldsskólapróf 47 (25,5%) 

 Háskólapróf 111 (60,3%) 

 Annað 6 (3,3%) 

Hvaðan ert þú? 

 Íslandi 181 (97,3%) 

 Norðurlöndum 1 (0,5%) 

 Asíu 1 (0,5%) 

 Annað 3 (1,6%) 

Fjöldi barna 

 Ekkert 93 (51,1%) 

 1 barn eða fleiri 89 (48,9%) 

Meðal meðgöngulengd (SD) 30,56 (6,26)  

Fósturskimun á þessari meðgöngu 

 Hef þegar farið í fósturskimun 160 (90,4%) 

 Fór ekki í fósturskimun 17 (9,6%) 

Áttu barn með Down heilkenni? 

 Já 0 

 Nei 178 (100%) 

Á einhver sem þú þekkir barn með Down heilkenni? 

 Já 65 (36,5%) 

 Nei 113 (63,5%) 

 

Samkvæmt niðurstöðunum sögðust 90,4% þátttakenda þegar hafa farið í fósturskimun á 

meðgöngunni en einungis 9,6% sögðust ekki hafa farið í fósturskimun. Þátttakendur voru beðnir um 

að merkja við einn valmöguleika varðandi það af hverju þeir ákváðu að fara í fósturskimun og 25,5% 

sögðu það vera til þess að undirbúa sig undir það að eignast barn með Down heilkenni og 23,6% 
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sögðu það vera til þess að hjálpa sér að taka ákvörðun um fóstureyðinu, 43,9% fóru í fósturskimun því 

þau vildu fá eins miklar upplýsingar um fóstrið og mögulegt var og 4,5% sögðust hafa farið vegna þess 

að fósturskimun væri hluti af hefðbundinni meðgönguvernd. Af þeim þátttakendum sem fóru ekki í 

fósturskimun sögðu 41,2% að þau myndu aldrei fara í fóstureyðingu og því væri enginn tilgangur með 

því að fara í skimunina, 23,5% sögðust ekki vilja vita og þurfa svo að taka ákvörðun um hvað skyldi 

gera næst og 5,9% sögðu að það myndi valda miklum kvíða að vita að barnið ætti við heilsufarsvanda 

að stríða. 

3.2 Hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir að mati 
barnshafandi kvenna? 

Þátttakendur voru beðnir um að raða eftirfarandi staðhæfingum um greiningarprófið eftir mikilvægi: 1) 

Prófið er framkvæmt snemma á meðgöngu, 2) Próf með mestu nákvæmnina, 3) Próf sem hefur lítinn 

fjárhagslegan kostnað fyrir skjólstæðinga, 4) Prófið er eins öruggt og mögulegt er, með lægstu 

mögulegu hættu á fósturláti, 5) Próf sem greinir Down heilkenni og gefur auk þess upplýsingar um 

vandamál sem geta valdið námserfiðleikum, þroskahömlun eða öðrum heilsufarsvandamálum, 6) Próf 

sem hefur stysta biðtímann eftir niðurstöðum. 

Flestum þátttakendum fannst mikilvægast að rannsóknin væri eins örugg og mögulegt væri eða 

69,4%. Þar á eftir kom rannsókn með mestu nákvæmnina en 18,5% þátttakenda fannst það vera 

mikilvægasti þáttur rannsóknarinnar (sjá töflu 2). 

 

Tafla 2. Þáttum um fósturgreiningu raðað eftir mikilvægi 

 %  Mikilvægast  Næst mikilv.  3. mikilv.  4. mikilv.  5. mikilv.  Minnst mikilv. 

Próf framkv. snemma 7,3 25,8 39,9 16,3 7,3 3,4 

Próf með mestu nákvæmnina 18,5 46,1 25,3 7,9 1,7 0,6 

Próf með lítinn fjárhagsl. kostnað 1,1 1,1 6,2 21,3 26,4 43,8 

Próf eins öruggt og mögulegt er 69,4 17,2 10,0 2,2 0,6 0,6 

Próf sem gefur ítarlegar uppl. 3,4 7,3 14,0 31,5 21,9 21,9 

Próf með stystan biðtíma e. niðurst. 1,1 2,2 4,5 20,8 42,1 29,2 

 

3.3 Val á milli tveggja tegunda fósturgreiningar 

Þátttakendur voru beðnir um að velja á milli tveggja tegunda fósturgreiningar. Sett voru upp tvö dæmi, 

annað dæmið lýsti fósturgreiningu í móðurblóði (próf 1) og hitt fósturgreiningu með legástungu sem 

hefur í för með sér 1% hættu á fósturláti (próf 2). 

 

Próf 1: Prófið er 99% nákvæmt og segir til um hvort fóstrið er með þrístæðu 21 sem leiðir til Down 

heilkennis, þrístæðu 18 sem leiðir til Edward heilkennis, eða þrístæðu 13 sem leiðir til Patau 

heilkennis. Þetta próf mun ekki gefa neinar aðrar upplýsingar um heilsu fóstursins. Tekin er blóðprufa 

frá móður og engin hætta er á fósturláti. Hins vegar, ef niðurstöðurnar eru jákvæðar mun 

ljósmóðirin/læknirinn ef til vill segja frá staðfestingarrannsókn (fylgjusýnitöku eða legvatnsástungu) 

sem felur í sér 1% hættu á fósturláti. 
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Próf 2: Prófið er 100% nákvæmt og segir þér hvort fóstrið er með þrístæðu 21 sem leiðir til Down 

heilkennis, þrístæðu 18 sem leiðir til Edward heilkennis, eða þrístæðu 13 sem leiðir til Patau 

heilkennis. Einnig mun prófið gefa upplýsingar um önnur sjaldgæf vandamál sem geta valdið 

námserfiðleikum, þroskahömlun eða öðrum heilsufarsvandamálum. Þetta próf hefur í för með sér 

inngrip sem felur í sér 1% hættu á fósturláti. 

 

Samkvæmt niðurstöðum rannsóknarinnar völdu 63% þátttakenda próf 1 og 29,9% próf 2, 7,1% 

þátttakenda völdu hvorugt prófið. 

3.4 Fjölbreytugreining 

Í fjölbreytugreiningunni (e. conditional logit regression analysis) duttu tveir þátttakendur út þar sem þeir 

svöruðu minna en 50% af valkostaspurningunum. Heildarfjöldi þátttakenda í úrvinnslunni var því 184. 

Jákvæði stuðullinn gefur til kynna að barnshafandi konur vilji fósturgreiningu sem hefur meiri 

nákvæmni, enga hættu á fósturláti og gefi ítarlegar upplýsingar. Eins og sést í töflu 3 voru 

barnshafandi konur 1,8 sinnum líklegri til að velja greiningu með engri hættu á fósturláti. Neikvæði 

stuðullinn fyrir tíma niðurstaðna gefur til kynna að barnshafandi konur vilji að fósturgreining sé gerð 

fyrr á meðgöngunni. Allir stuðlarnir voru marktækir (tafla 3). Þegar niðurstöðurnar voru skoðaðar eftir 

aldri kom í ljós að konur ≥35 ára leggja meiri áherslu á að fá niðurstöður fyrr á meðgöngunni en yngri 

konur (p = 0,0180), ekki var marktækur munur eftir aldri á öðrum þáttum (tafla 4). 

Skoðaðir voru sérstaklega þeir þátttakendur sem skiptu ekki út vali, það er héldu sig við sama 

þáttinn í öllum valkostunum (e. nontraders). Af þeim sem skiptu ekki út vali völdu 64 (34,8%) hvoruga 

greininguna í öllum valkostunum; 52 (28,2%) völdu greiningu sem hafði enga hættu á fósturláti; 3 

(1,6%) völdu alltaf greiningu með mestu nákvæmnina; 3 (1,6%) völdu greiningu með ítarlegum 

upplýsingum; og einungis 2 (1,1%) völdu greiningu sem var framkvæmd sem fyrst á meðgöngu í öllum 

valkostum (tafla 5). 

 

Tafla 3. Fjölbreytugreining (e. conditional logit regression analysis) fyrir barnshafandi konur 

 Barnshafandi konur 

  (n=184) 

Eiginleikar Stuðull (95% CI)
a
 p gildi 

Nákvæmni 0,194 (0,152 til 0,237) <0,0001 

Tími niðurstaðna -0,182 (-0,215 til -0,149) <0,0001 

Ítarlegar upplýsingar 0,420 (0,275 til 0,565) <0,0001 

Engin hætta á fósturláti 1,875 (1,697 til 2,053) <0,0001 

CI-öryggisbil 

a. Fjöldi athugana = 5511; Pseudo-R2 = 0.3705 
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Tafla 4. Fjölbreytugreining, samanburður eftir aldri 

 Konur <35 Konur ≥35 

 (n=145) (n=36) 

Eiginleikar Stuðull
a
 Stuðull

b
 p gildi 

Nákvæmni 0,199 0,190
# 

0,8848 

Tími niðurstaðna -0,162 -0,277 0,0180 

Ítarlegar upplýsingar 0,402 0,549
#
 0,4678 

Engin hætta á fósturláti 1,801 2,250 0,1048 

# Stuðull marktækur <0,005 

Allir aðrir stuðlar marktækir <0,0001 

a. Fjöldi athugana = 4341; Pseudo-R
2
 = 0,3770 b. Fjöldi athugana = 1077; Pseudo-R

2
 = 0,3901 

 

Tafla 5. Þátttakendur sem skiptu ekki út vali 

 Barnshafandi konur 

 (n = 184) 

Völdu próf með mestu nákvæmni í öllum valkostum 3 (1,6%) 

Völdu próf sem var framkvæmt sem fyrst í öllum valkostum 2 (1,1%) 

Völdu próf með ítarlegum upplýsingum í öllum valkostum 3 (1,6%) 

Völdu próf með enga áhættu í öllum valkostum 52 (28,2%) 

Völdu hvorugt prófið í öllum valkostum 64 (34,8%) 

 

Útreikningur á hlutfalli þátttakenda sem voru tilbúnir til að skipta út vali (e. marginal rates of 

substitution) sýndi fram á sterka tilhneigingu þátttakenda til að velja greiningu með engri hættu á 

fósturláti (tafla 6). Eins og sést í töflu 6 voru þátttakendur tilbúnir til að bíða mun lengur eftir 

niðurstöðum og tilbúnir til að sætta sig við minni nákvæmni ef greiningin hefði enga hættu á fósturláti í 

för með sér. 

 

Tafla 6. Hlutfall þeirra sem voru tilbúnir að skipta út vali 

 Fjöldi vikna sem þátttakendur Minnkun á nákvæmni (%) sem  

 eru tilbúnir til að bíða þáttt. eru tilbúnir að sætta sig við 

Greining með engri hættu á fósturláti 10,30 (1,875/-0,182) 9,66 (1,875/0,194) 

Greining með ítarlegum upplýsingum 2,31 (0,420/-0,182) 2,16 (0,420/0,194) 

Greining með 5% meiri nákvæmni 5,33 (0,194/-0,182 x5) - 

Greining sem framkvæmd er snemma - 0,94 (-0,182/0,194) 
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4 Umræða 

Tilgangur rannsóknarinnar var að skoða hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir að mati 

barnshafandi kvenna. Bornar voru saman tvær tegundir fósturgreiningar; fósturgreining í 

móðurblóði (NIPT) og fósturgreining með legástungu sem felur í sér meira inngrip. Mikið hefur 

verið skrifað um fósturgreiningu í móðurblóði á síðastliðnum árum en fósturgreining í móðurblóði 

er nú þegar í boði á einkastofum í yfir 60 löndum. Mikilvægt er að skoða viðhorf barnshafandi 

kvenna til greiningarinnar áður en rannsóknin er tekinn inn í hefðbundna meðgönguvernd hér á 

landi. 

Helstu niðurstöður þessarar rannsóknar eru að öryggi er sá þáttur fósturgreiningar sem skiptir 

barnshafandi konur langmestu máli. Þátttakendur voru tilbúnir að samþykkja greiningarpróf með 

minni nákvæmni og bíða lengur eftir niðurstöðum fyrir próf með engri hættu á fósturláti. 

Niðurstöðurnar gefa jafnframt vísbendingu um að upptaka á fósturgreiningu í móðurblóði yrði 

meiri en hún er með núverandi fósturskimun fyrir litningagöllum. Niðurstöðurnar ýta undir 

mikilvægi þess að ráðgjöf um fósturrannsóknir feli í sér umræðu um fleiri þætti en öryggi prófsins. 

Að öðrum kosti er hætta á að barnshafandi konur velti ekki öðrum þáttum prófsins fyrir sér og átti 

sig ekki á hvaða afleiðingar niðurstöður úr greiningunni geta haft í för með sér. 

Í þessum kafla verður fjallað um helstu niðurstöður rannsóknarinnar út frá 

rannsóknarspurningunum, þær túlkaðar og dregnar ályktanir af þeim og bornar saman við 

niðurstöður rannsókna sem til eru um efnið. Fjallað verður um styrkleika og takmarkanir 

rannsóknarinnar, hagnýtingu og hugsanlegar framtíðarrannsóknir. 

4.1 Fósturrannsóknir á meðgöngu 

Þátttakendur voru barnshafandi konur í hefðbundinni meðgönguvernd á heilsugæslustöðvum 

höfuðborgarsvæðisins, meðalaldur þátttakenda var 29 ár og meira en helmingur þátttakenda var 

með háskólapróf. Niðurstöðurnar sýndu að langflestir þátttakenda (90,4%) höfðu farið í 

fósturskimun á meðgöngunni en upptaka á fósturskimun er meiri á höfuðborgarsvæðinu en á 

landsbyggðinni sem getur haft áhrif á niðurstöðurnar (Guðrún Kormáksdóttir, 2013; Stefansdottir 

o.fl., 2010). Þegar spurt var nánar út í ástæðuna fyrir því að hafa farið í fósturskimun sögðust 

rúmlega 40% hafa farið til þess að fá eins miklar upplýsingar um fóstrið og mögulegt væri. 

Áhugavert er að fjórðungur þátttakenda sagði ástæðuna vera til að undirbúa sig að eignast barn 

með Down heilkenni en skýrsla fæðingarskráningarinnar frá 2010-2013 sýnir að öllum fóstrum 

sem greindust með þrístæðu 21 sem leiðir til Down heilkennis var eytt á þessu tímabili. 

Ef fósturgreining í móðurblóði yrði tekin upp hér á landi myndi draga umtalsvert úr 

legástungum en þær hafa í för með sér 1% hættu á fósturláti. Rannsóknir fjalla um mikilvægi þess 

að sérfræðingar framkvæmi lágmarksfjölda legástungna til að halda uppi færni (Giorlandino o.fl., 

2009; Tabor, Vestergaard og Lidegaard, 2009). Í rannsókn Tabor o.fl. (2009) kom fram að fjöldi 
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legástungna á ári hafði áhrif á fósturlátstíðni en fósturlátstíðnin var hlutfallslega hæst á þeim 

stöðum sem voru með fæstu legástungurnar. Því má íhuga hvort að fækkun legástungna sem 

yrði í kjölfar á innleiðingu fósturgreiningar í móðurblóði yrði þess valdandi að fæðingarlæknar 

ættu erfitt með að halda uppi færni. Ef legástungum myndi fækka umtalsvert gæti orðið enn 

mikilvægara að aðeins fáir sérfræðingar myndu sjá um þessar aðgerðir hér á landi þannig að hver 

og einn myndi ná að framkvæma ásættanlegan fjölda aðgerða. 

4.2 Rannsóknarspurning 1 

Hvaða þættir fósturgreiningar skipta barnshafandi konur mestu máli? 

Öryggi var sá þáttur fósturgreiningar sem skipti barnshafandi konur langmestu máli, það er að 

rannsóknin hefði enga hættu á fósturláti í för með sér (69,4%), þar á eftir kom nákvæmni 

rannsóknarinnar (18,5%) og svo að rannsóknin væri framkvæmd snemma á meðgöngu (7,3%). 

Þetta er í samræmi við niðurstöður úr nýlegri breskri rannsókn frá 2014 þar sem 70,1% 

þátttakenda nefndu öryggi sem mikilvægasta þátt rannsóknarinnar og 16,8% nefndu nákvæmni 

(Lewis o.fl., 2014). Tischler o.fl. (2011) komust að svipaðri niðurstöðu en í þeirri rannsókn nefndu 

75% öryggi sem mikilvægasta þátt rannsóknarinnar, 13% nákvæmni og 7% að hægt væri að 

framkvæma rannsóknina snemma á meðgöngu. 

Niðurstöðurnar sýna að þátttakendur vilja fósturgreiningu sem er nákvæm, örugg, gefur 

ítarlegar upplýsingar og sem er framkvæmd sem fyrst á meðgöngu. Engin hætta á fósturláti var 

sá þáttur sem skipti barnshafandi konur mestu máli. Samkvæmt niðurstöðunum valdi rúmlega 

fjórðungur þátttakenda greiningu með engri hættu á fósturláti í öllum valkostunum óháð öðrum 

þáttum greiningarinnar. Einnig voru þátttakendur tilbúnir að bíða lengur eftir niðurstöðum og sætta 

sig við minni nákvæmni fyrir greiningu sem hefði enga hættu á fósturláti í för með sér. Svipaðar 

niðurstöður fengust í rannsókn Hill o.fl. (2012) en í þeirri rannsókn valdi þriðjungur barnshafandi 

kvenna fósturgreiningu með engri hættu á fósturláti í öllum valkostum. Þátttakendur tóku öryggi 

greiningaraðferðarinnar fram yfir aðra þætti en mikilvægt er að barnshafandi konur fái ráðgjöf sem 

felur í sér umræðu um fleiri þætti en öryggi aðferðarinnar og lögð sé áhersla á að þær skilji hvað 

niðurstöðurnar feli í sér. 

4.3 Rannsóknarspurning 2 

Er munur á vali barnshafandi kvenna eftir aldri? 

Þegar niðurstöðurnar voru bornar saman eftir aldri kom í ljós að konur ≥35 ára leggja meiri 

áherslu á að fá niðurstöður fyrr á meðgöngunni en yngri konur en ekki var marktækur munur á 

öðrum þáttum eftir aldri kvenna. Aftur á móti hafa erlendar rannsóknir sýnt að eldri konur vilja 

fósturgreiningu með mestu mögulegu nákvæmni frekar en yngri konur. Samkvæmt niðurstöðum 

Mulvey o.fl. (2003) lögðu konur >37 ára meiri áherslu á nákvæmni prófsins en yngri konur sem 

vildu próf þar sem tíðni falskt jákvæðra niðurstaðna var sem lægst. Hill o.fl. (2012) komust að 
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sambærilegum niðurstöðum sem sýndu að konur ≥ 35 ára lögðu meiri áherslu á nákvæmni en 

yngri konur. Tíðni litningagalla hjá fóstri eykst með hækkandi aldri en sá þáttur hefur líklega áhrif 

á þennan mun eftir aldri þegar kemur að nákvæmni prófsins. 

4.4 Rannsóknarspurning 3 

Hvaða tegund fósturgreiningar vilja barnshafandi konur? 

Niðurstöðurnar gefa til kynna að barnshafandi konur myndu velja fósturgreiningu í móðurblóði 

fram yfir fósturgreiningu með legástungu. Vísbending er um að upptaka fósturgreiningar í 

móðurblóði yrði meiri en hún er með núverandi fósturskimun fyrir litningagöllum. Hætta á fósturláti 

sem fylgir fósturgreiningu með legástungu er ákveðin hindrun en ef þessi hindrun yrði fjarlægð er 

líklegt að mun fleiri barnshafandi konur myndu fara í greininguna (Lewis o.fl., 2014; Verweij o.fl., 

2013). Kostir fósturgreiningar í móðurblóði eru augljósir umfram legástungu. Þetta er tiltölulega 

einföld rannsókn sem hægt er að framkvæma snemma á meðgöngu og felur ekki í sér hættu á 

fósturláti. 

Helstu áhyggjur sem hafa komið fram eru að fósturgreining í móðurblóði muni grafa undan 

upplýstu samþykki. Þar sem rannsóknin er örugg og einföld í framkvæmd verði hætta á að hún 

verði hluti af hefðbundnum blóðprufum á meðgöngu. Vísbendingar eru um að fæðingarlæknar og 

ljósmæður líti á upplýsta ákvörðun sem síður mikilvæga við fósturgreiningu í móðurblóði en við 

fósturgreiningu með legástungu. Hætta er á að barnshafandi konur fái ekki eins góðar 

upplýsingar og ráðgjöf ef fósturgreining í móðurblóði yrði tekin upp eins og þær fá fyrir 

fósturgreiningu með legástungu (Heuval o.fl., 2010). Mikilvægt er að vel sé staðið að ráðgjöf um 

greininguna og að barnshafandi konur/verðandi foreldrar skilji afleiðingar greiningarinnar. Í 

rannsókn Vigdísar Stefánsdóttur o.fl. (2010) kom fram að rétt rúmlega helmingur þátttakenda taldi 

sig fá nægar upplýsingar um fósturskimun til að geta tekið upplýsta ákvörðun. Samkvæmt 

niðurstöðum rannsóknar Helgu Gottfreðsdóttir (2009) voru fyrstu samskipti barnshafandi kvenna 

á meðgöngu í flestum tilvikum við fæðinga- og kvensjúkdómalækni og flestar höfðu fengið tíma í 

samþætt líkindamat áður en þær komu í fyrsta viðtal til ljósmóður. Þátttakendur töluðu um 

takmarkaðar upplýsingar um skimunina og upplifun nokkurra þeirra var sú að um hefðbundna 

rannsókn væri að ræða. Í ljósi niðurstaðna rannsókna er mjög mikilvægt að vel sé staðið að 

fræðslu og ráðgjöf til barnshafandi kvenna um fósturgreiningu. Þar sem fyrstu samskipti 

barnshafandi kvenna eru yfirleitt við fæðinga- og kvensjúkdómalækni má velta því fyrir sér hvort 

þörf er á að barnshafandi konur byrji fyrr í meðgönguvernd hjá ljósmóður en venjan er í dag. 

Ljósmæður eru í lykilhlutverki í þjónustu við verðandi mæður og foreldra og aukin þróun í 

fósturskimun og fósturgreiningu kallar á aukna þekkingu ljósmæðra á þessu sviði. Þekking 

fagfólks og það hvernig upplýsingarnar eru settar fram skiptir máli við upplýsingagjöf um 

fósturrannsóknir. Upplýsingar um fósturrannsóknir þurfa að fela í sér fræðslu um tæknilegar hliðar 

skimunarinnar jafnt sem siðfræðilegar (Zindler, 2005). Niðurstöður rannsókna sýna að þekkingu 
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ljósmæðra á fósturrannsóknum er ábótavant, að þær upplifi tímaskort sem hindrun í að gefa 

verðandi foreldrum nægar upplýsingar þegar kemur að fósturrannsóknum og finnist fræðsla um 

rannsóknina bæði vera tæknilega og siðfræðilega erfiða (Ahmed o.fl., 2013; Sigrún Ingvarsdóttir 

o.fl., 2012; Skirton og Barr, 2010). 

4.5 Samantekt 

Í þessari rannsókn var skoðað hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir að mati 

barnshafandi kvenna, auk þess sem skoðað var hvort munur væri á svörum þátttakenda eftir 

aldri. Helstu niðurstöður voru þær að barnshafandi konur lögðu mesta áherslu á að 

greiningaraðferðin væri örugg, það að engin hætta væri á fósturláti. Rúmlega fjórðungur 

þátttakenda valdi greiningaraðferð með engri hættu á fósturláti í öllum valkostaspurningunum 

óháð öðrum þáttum greiningarinnar. Jafnframt voru þátttakendur tilbúnir að bíða lengur eftir 

niðurstöðum og sætta sig við minni nákvæmni ef greiningin hefði enga hættu á fósturláti í för með 

sér. Einungis var marktækur munur á einum þætti eftir aldri þátttakenda en þeir sem voru ≥35 ára 

lögðu meiri áherslu á að biðin eftir niðurstöðum væri sem styst. 

4.6 Styrkleikar og takmarkanir rannsóknar 

Eftirfarandi rannsókn var spurningalistakönnun en styrkur spurningalistakannana felst fyrst og 

fremst í því að unnt er að safna fjölbreyttum gögnum á stuttum tíma (Þorlákur Karlsson, 2003). 

Helstu takmarkanir þessarar rannsóknar er lágt svarhlutfall barnshafandi kvenna eða einungis 

62% og því erfitt að alhæfa niðurstöðurnar yfir á þýðið. Yfir helmingur þátttakenda var með hátt 

menntunarstig og úrtakið var eingöngu af höfuðborgarsvæðinu. Upptaka á fósturskimun er meiri í 

Reykjavík en á landsbyggðinni og getur það haft áhrif á svörun hópsins (Guðrún Kormáksdóttir, 

2013; Stefansdottir o.fl., 2010).  

Í rannsókninni var notað valkostasnið sem samanstóð einungis af fjórum þáttum varðandi 

fósturgreiningu. Ef um raunverulegar aðstæður væri að ræða kæmu fleiri þættir til greina eins og 

falskt jákvæðar niðurstöður, aðgangur að greiningarprófum og kostnaður. Ekki voru skoðaðar 

ástæður fyrir ákvarðanatöku þátttakenda. Niðurstöðurnar endurspegla ekki endilega þær 

ákvarðanir sem þátttakendur myndu taka í raunverulegum aðstæðum. Þátttakendur voru 

barnshafandi konur komnar 20 vikur eða lengra á sinni meðgöngu og höfðu annaðhvort hafnað 

fósturskimun eða fengið litlar líkur á litningagalla. Mögulega hefði val þeirra verið annað fyrr á 

meðgöngunni eða ef þær hefðu fengið niðurstöður um auknar líkur á litningagalla. 

4.7 Hagnýting rannsóknar og framtíðarrannsóknir 

Rannsóknin er samstarfsverkefni nokkurra Evrópulanda en það er rannsóknarhópur í Bretlandi 

sem stýrir rannsókninni. Niðurstöðurnar verða sendar til Bretlands og verða svör þátttakenda 

jafnframt borin saman á milli landa og heildarniðurstöður kynntar. Niðurstöður munu verða 
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kynntar í fræðigreinum, á ráðstefnum og á fundum með fagfólki. Niðurstöður verkefnisins munu 

mögulega nýtast hér á landi til frekari þróunar og skipulagningar á sviði fósturskimunar og 

fósturgreiningar. Fósturgreining hefur verið tekin upp víða erlendis á einkastofum en hefur enn 

ekki verið tekin upp í almenna kerfinu. Niðurstöðurnar geta meðal annars verið leiðbeinandi um 

hvort skynsamlegt sé að taka upp fósturgreiningu í móðurblóði hér á landi með svipuðum hætti og 

gert hefur verið á nokkrum stöðum erlendis eða hvort standa þurfi að innleiðingu slíkra 

greiningaraðferða á annan hátt. Fósturskimun með samþættu líkindamati er í boði fyrir allar 

barnshafandi konur hér á landi í almenna kerfinu en velta þarf fyrir sér hvort innleiða eigi 

fósturgreiningu í móðurblóði með sama hætti. Þar sem fósturgreining í móðurblóði er gerð fyrr á 

meðgöngu en samþætt líkindamat þyrfti að breyta núverandi skipulagi meðgönguverndar og fá 

barnshafandi konur fyrr í fyrstu skoðun á meðgöngu. Mikilvægt er að fagfólk hafi góða þekkingu á 

fósturrannsóknum til að verðandi foreldrar fái fullnægjandi upplýsingar og geti tekið upplýsta 

ákvörðun um hvort þeir vilji þiggja eða afþakka rannsóknina. Áður en fósturgreining í móðurblóði 

er innleidd hér á landi er mikilvægt að þróa fræðslu til fagfólks varðandi efnið. 

Áhugavert væri að gera eigindlega rannsókn en þannig væri hægt að fá fram dýpri skilning á 

ákvarðanatöku barnshafandi kvenna þegar kemur að fósturgreiningu. Meðal annars væri hægt að 

skoða hvernig upplýsingar og ráðgjöf barnshafandi konur vilja varðandi fósturgreining. 
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Ályktanir  

Í þessari umfjöllun var skoðað hvaða þættir fósturgreiningar eru mikilvægastir að mati 

barnshafandi kvenna en viðfangsefnið hefur ekki verið rannsakað áður hér á landi. Þessi 

rannsókn er samstarfsverkefni nokkurra Evrópulanda en það er rannsóknarhópur í Bretlandi sem 

leiðir rannsóknina. Niðurstöður rannsóknarinnar munu vonandi nýtast hér á landi til frekari 

þróunar og skipulagningar á sviði fósturskimunar og fósturgreiningar, meðal annars gætu 

niðurstöðurnar verið leiðbeinandi um hvort skynsamlegt sé að taka upp fósturgreiningu í 

móðurblóði hér á landi með svipuðum hætti og gert hefur verið á nokkrum stöðum erlendis. 

Flestum þátttakendum fannst öryggi rannsóknarinnar vera mikilvægasti þáttur fósturgreiningar. 

Það að rannsóknin hefði enga hættu á fósturláti í för með sér hafði mikil áhrif á ákvarðanir 

þátttakenda óháð öðrum þáttum greiningarinnar. Þessar niðurstöður ýta undir mikilvægi þess að 

veita góða ráðgjöf varðandi fósturgreiningu þannig að verðandi foreldrar skilji rannsóknina og eigi 

kost á að taka upplýsta ákvörðun. Þar sem þátttakendur lögðu mikla áherslu á öryggi 

greiningarinnar er mikilvægt að veita ráðgjöf sem felur í sér umræðu um fleiri þætti en öryggi 

aðferðarinnar þar sem lögð yrði áhersla á að skilja hvað niðurstöðurnar fela í sér. 

Mikil þróun hefur verið á sviði fósturskimunar og fósturgreiningar á undanförnum áratugum en 

innleiðing fósturgreiningar í móðurblóði er væntanleg hér á landi. Hvernig þessi nýja tækni verður 

innleidd er mikil áskorun og brýnt er að heilbrigðisþjónustan taki virkan þátt. Ljósmæður eru í 

lykilhlutverki í þjónustu við verðandi foreldra og aukin þróun í fósturgreiningu kallar á aukna 

þekkingu ljósmæðra á þessu sviði. Mikilvægt er að ljósmæður hafi góða þekkingu á 

fósturgreiningu til að þær geti veitt verðandi foreldrum fullnægjandi upplýsingar um þær 

rannsóknir sem í boði eru. Tæknin þróast hratt og með tímanum verður hægt að greina enn fleiri 

gena- og litningagalla og verðandi foreldrar þurfa hugsanlega að standa frammi fyrir erfiðum 

ákvörðunum varðandi áframhald meðgöngunnar. Samfara aukinni þróun verður ráðgjöf um 

fósturgreiningu flóknari en mikilvægt er að veita samræmdar upplýsingar sem byggjast á 

gagnreyndri þekkingu. Þar sem fósturgreining í móðurblóði er gerð mjög snemma á meðgöngu 

þyrftu barnshafandi konur hugsanlega að byrja fyrr í meðgönguvernd en venjan er í dag. 

Nauðsynlegt er að fagfólk geti sótt námskeið og þjálfun í ráðgjöf um fósturgreiningu til að efla sig í 

starfi og bæta þjónustu við verðandi foreldra. 

Þó að svarhlutfall barnshafandi kvenna í rannsókninni hafi einungis verið 62% þá gefa 

niðurstöðurnar góðar vísbendingar um hvaða þættir fósturgreiningar skipta barnshafandi konur 

mestu máli og hvaða tegund fósturgreiningar barnshafandi konur vilja. 





  

45 

Heimildaskrá 

Allyse, M., Minear, M., Berson, E., Sridhar, S., Rote, M., Hung, A. o.fl. (2015). Non-invasive 

prenatal testing: a review of international implementation and challenges. International 

Journal of Women’s Health, 7, 113-126.  

Ahmed, S., Bryant, L. D. og Cole, P. (2013). Midwives´perceptions of their role as facilitators of 

informed choice in antenatal screening. Midwifery, 29, 745-750. 

Ashoor, G., Syngelaki, A., Wagner, M., Birdir, C. og Nicolaides, K. H. (2012). Chromosome-

selective sequencing of maternal plasma cell–free DNA for first-trimester detection of trisomy 

21 and trisomy 18. American Journal of Obstetrics and Gynecology, 206(4), 322.e1-5.  

Benn, P. (2014). Non-invasive prenatal testing using cell free DNA in maternal plasma: recent 

developments and future prospects. Journal of Clinical Medicine, 3(2), 537-565.  

Benn, P. A. og Chapman, A. R. (2010). Ethical challenges in providing noninvasive prenatal 

diagnosis. Current Opinion in Obstetrics and Gynecology, 22(2), 128-134. doi: 

10.1097/GCO.0b013e3283372352 

Bianchi, D. W., Platt, L. D., Goldberg, J. D., Abuhamad, A. Z., Sehnert, A. J. og Rava, R. P. 

(2012). Genome-wide fetal aneuploidy detection by maternal plasma DNA sequencing. 

Obstetrics and Gynecology, 119(5), 890-901.  

Bishop, A. J., Marteau, T. M., Armstrong, D., Chitty, L. S., Longworth, L., Buxton, M. J. o.fl. 

(2004). Women and health care professionals' preferences for Down's syndrome screening 

tests: a conjoint analysis study. BJOG: An International Journal of Obstetrics and 

Gynaecology, 111(8), 775-779. 

Bramwell, R. og Carter, D. (2001). An exploration of midwives´ and obstetricians´ knowledge of 

genetic screening in pregnancy and their perception of appropriate counselling. Midwifery, 17, 

133-141. 

Chiang, H. H., Chao, Y. M. og Yuh, Y. S. (2006). Informed choice of pregnant women in prenatal 

screening tests for Down´s syndrome. Journal of Medical Ethics, 32, 273-277. 

Chitty, L. S., Hill, M., White, H., Wright, D. og Morris, S. (2012). Noninvasive prenatal testing for 

aneuploidy-ready for prime time? American Journal of Obstetrics and Gynecology, 206(4), 

269-275. doi: 10.1016/j.ajog.2012.02.021 

Dahl, K., Hvidman, L., Jørgensen, F. S. og Kesmodel, U. S. (2011). Knowledge of prenatal 

screening and psychological management of test decisions. Ultrasound in Obstetrics and 

Gynecology, 38(2), 152-157. doi: 10.1002/uog.8856 

de Jong, A., Dondorp, W. J., Frints, S. G. M., de Die-Smulders, C. E. M. og de Wert, G. (2011a). 

Advances in prenatal screening: the ethical dimension. Nature Reviews Genetics, 12(9), 657-

663. doi: 10.1038/nrg3036 

de Jong, A., Dondorp, W. J., Frints, S. G. M., de Die-Smulders, C. E. M. og de Wert, G. (2011b). 

Non-invasive prenatal diagnosis for aneuploidy: toward an integral ethical assessment. 

Human Reproduction, 26(11), 2915-2917. doi: 10.1093/humrep/der268 

Deans, Z., Hill, M., Chitty, L. S. og Lewis, C. (2013). Non-invasive prenatal testing for single gene 

disorders: exploring the ethics. European Journal of Human Genetics, 21(7), 713-718. doi: 

10.1038/ejhg.2012.250 



  

46 

Deans, Z., Hill, M., Chitty, L. S. og Lewis, C. (2013). Non-invasive prenatal testing for single gene 

disorders: exploring the ethics. European Journal of Human Genetics, 21(7), 713-718. doi: 

10.1038/ejhg.2012.250 

Deans, Z. og Newson, A. J. (2011). Should Non-Invasiveness Change Informed Consent 

Procedures for Prenatal Diagnosis? Health Care Analysis, 19(2), 122-132. doi: 

10.1007/s10728-010-0146-8 

Dickens, B. M. (2014). Ethical and legal aspects of noninvasive prenatal genetic diagnosis. 

International Journal of Gynecology and Obstetrics, 124(2), 181-184. doi: 

10.1016/j.ijgo.2013.11.001 

Dillman, D. A. (2000). Mail and Internet surveys: The tailored design method (2. útgáfa).New 

York: John Wiley and Sons, Inc. 

Ehrich, M., Deciu, C., Zwiefelhofer, T., Tynan, J. A., Cagasan, L., Tim, R. o.fl. (2011). 

Noninvasive detection of fetal trisomy 21 by sequencing of DNA in maternal blood: a study in 

a clinical setting. American Journal of Obstetrics and Gynecology, 204(3), 205.e1-11.  

Ekelin, M. og Crang‐Svalenius, E. (2004). Midwives’ attitudes to and knowledge about a newly 

introduced foetal screening method. Scandinavian journal of caring sciences, 18(3), 287-293.  

Gil, M., Quezada, M., Revello, R., Akolekar, R. og Nicolaides, K. (2015). Analysis of cell‐free DNA 

in maternal blood in screening for fetal aneuploidies: updated meta‐analysis. Ultrasound in 

Obstetrics and Gynecology, 45(3), 249-266.  

Giorlandino, C., Cignini, P., Cini, M., Brizzi, C., Carcioppolo, O., Milite, V. o.fl. (2009). Antibiotic 

prophylaxis before second‐trimester genetic amniocentesis (APGA): a single‐centre open 

randomised controlled trial. Prenatal Diagnosis, 29(6), 606-612. 

Guðlaug Torfadóttir og Jón Jóhannes Jónsson. (2001). Lífefnaskimun fyrir fósturgöllum. 

Læknablaðið, 87, 431-440. 

Guðrún Kormáksdóttir. (2013). Er munur á þjónustu fyrir verðandi foreldra varðandi fósturskimanir 

eftir búsetu? Meistaraverkefni í ljósmóðurfræði. Háskóli Íslands. 

Guðrún Pálmadóttir (2003). Notkun matstækja í heilbrigðisrannsóknum. Í Sigríður Halldórsdóttir 

og Kristján Kristjánsson (ritstj.). Handbók í aðferðafræði og rannsóknum í heilbrigðisvísindum 

(bls. 445-460). Akureyri: Háskólinn á Akureyri. 

Helga Gottfreðsdóttir. (2009). Prospective parents and decisions concerning nuchal translucency 

screening. Doktorsverkefni í ljósmóðurfræði. Háskóli Íslands. 

Helga Gottfreðsdóttir og Kristín Björnsdóttir. (2010). ‘Have you had the test?’ A discourse analysis 

of media presentation of prenatal screening in Iceland. Scandinavian journal of caring 

sciences, 24(2), 414-421. 

Hildur Harðardóttir. (2001). Þróun fósturgreiningar. Læknablaðið, 87, 399-400. 

Hildur Kristjánsdóttir og Helga Gottfreðsdóttir. (2014). Making sense of the situation: Women´s 

reflection of positive fetal screening 11-21 months after giving birth. Midwifery, 30(6), 643-

649. 

Hildur Kristjánsdóttir, Jóna Dóra Kristinsdóttir, Anna Björg Aradóttir, Arnar Hauksson, Helga 

Gottfreðsdóttir, Rúnar Reynisson, Sigríður Sía Jónsdóttir og Þóra Steingrímsdóttir. 

Meðgönguvernd heilbrigðra kvenna í eðlilegri meðgöngu. Klínískar leiðbeiningar. 

Landlæknisembættið 2010. Sótt 20. september 2014 af: 

http://www.landlaeknir.is/servlet/file/store93/item2548/4407.pdf. 



  

47 

Hill, M., Fisher, J., Chitty, L. S. og Morris, S. (2012). Women´s and health professionals 

preferences for prenatal tests for Down syndrome: a discrete choice experiment to contrast 

noninvasive prenatal diagnosis with current invasive tests. Genetics in Medicine, 14(11), 905-

913. doi: 10.1038/gim.2012.68. 

Hulda Hjartardóttir. (2001). Legvatnsástunga og fylgjuvefssýni til greiningar á litningagerð fósturs. 

Læknablaðið, 87, 447-449. 

Jóhann Heiðar Jóhannsson. (2001). Litningarannsóknir til fósturgreiningar. Læknablaðið, 87, 451-

453. 

Kelly, S. E. og Farrimond, H. R. (2012). Non-Invasive Prenatal Genetic Testing: A Study of Public 

Attitudes. Public Health Genomics, 15(2), 73-81. doi: 10.1159/000331254 

Kristín Rut Haraldsdóttir. (2009). Eiga ljósmæður að ómskoða á meðgöngu? Ljósmæðrablaðið, 

2(87), 21-25. 

Kristín Rut Haraldsdóttir, Helga Gottfreðsdóttir og Reynir Tómas Geirsson. (2014). Fósturlát í 

kjölfar legvatnsástungu og fylgjusýnitöku á Íslandi. Læknablaðið, 100, 147-151. 

 Landlæknisembættið. (2006). Tilmæli um fósturskimun á meðgöngu. Dreifibréf 

Landlæknisembættisins nr. 9/2006. Sótt 20. nóvember 2014 af: 

http://www.landlaeknir.is/gaedi-og-

eftirlit/heilbrigdisstarfsfolk/dreifibref/nanar/item15335/Dreifibref-nr--9/2006--Fosturskimun-a-

medgongu 

Lewis, C., Hill, M. og Chitty, L. (2014). Non‐invasive prenatal diagnosis for single gene disorders: 

experience of patients. Clinical genetics, 85(4), 336-342. 

Lewis, C., Hill, M., Silcock, C., Daley, R. og Chitty, L. S. (2014). Non-invasive prenatal testing for 

trisomy 21: A cross-sectional survey of service users views and likely uptake. BJOG 

2014;121:582-594. 

Lewis, C., Silcock, C. og Chitty, L. S. (2013). Non-invasive prenatal testing for Down´s syndrome: 

Pregnant women´s views and likely uptake. Public Health Genomics, 16, 223-232.Doi: 

10.1159/000353523. 

Lo, Y. M. D., Corbetta, N., Chamberlain, P. F., Rai, V., Sargent, I. L., Redman, C. W. G. o.fl. 

(1997). Presence of fetal DNA in maternal plasma and serum. The Lancet, 350, 485-487. 

Lög um réttindi sjúklinga, nr. 74/1997. 

María Hreinsdóttir. (2001). Ráðgjöf til foreldra um ómskoðanir í meðgöngu. Læknablaðið, 87, 

459-461. 

María Hreinsdóttir og Hulda Hjartardóttir. (2005). Fósturgreining á meðgöngu. Útgefandi: 

Landspítali – Háskólasjúkrahús. 

María Jóna Hreinsdóttir og Ólafía Margrét Guðmundsdóttir. (2009). Ljósmæður við ómskoðanir í 

25 ár. Ljósmæðrablaði 87(2), 15-19. 

Mulvey, S., Zachariah, R., McIlwaine, K. og Wallace, E. M. (2003). Do women prefer to have 

screening tests for Down syndrome that have the lowest screen‐positive rate or the highest 

detection rate? Prenatal Diagnosis, 23(10), 828-832.  

Nicolaides, K. H. (2011). A model for a new pyramid of prenatal care based on the 11 to 13 

weeks' assessment. Prenatal Diagnosis, 31(1), 3-6. 

http://www.landlaeknir.is/gaedi-og-eftirlit/heilbrigdisstarfsfolk/dreifibref/nanar/item15335/Dreifibref-nr--9/2006--Fosturskimun-a-medgongu
http://www.landlaeknir.is/gaedi-og-eftirlit/heilbrigdisstarfsfolk/dreifibref/nanar/item15335/Dreifibref-nr--9/2006--Fosturskimun-a-medgongu
http://www.landlaeknir.is/gaedi-og-eftirlit/heilbrigdisstarfsfolk/dreifibref/nanar/item15335/Dreifibref-nr--9/2006--Fosturskimun-a-medgongu


  

48 

Nicolaides, K. H., Sebire, N. J. og Snijders, R. J. (1999). The 11-14-week scan: The diagnosis of 

fetal abnormalities. Parthenon: London. 

Palomaki, G. E., Kloza, E. M., Lambert-Messerlian, G. M., Haddow, J. E., Neveux, L. M., Ehrich, 

M. o.fl. (2011). DNA sequencing of maternal plasma to detect Down syndrome: An 

international clinical validation study. Genetics in Medicine, 13(11), 913-920. 

Polit, D.F. og Beck, C.T. (2012). Nursing reserach. Genereting and assessing evidence for 

nursing practice (9.útgáfa). Philadelphia: Lippincott. 

Ragnheiður I. Bjarnadóttir, Guðrún Garðarsdóttir, Alexander K. Smárason og Gestur I. Pálsson 

(ritstj.). (2013). Skýrsla frá Fæðingarskráningunni fyrir árið 2013. Kvennasvið og barnasvið – 

Landspítali. 

Ragnheiður I. Bjarnadóttir, Guðrún Garðarsdóttir, Alexander K. Smárason og Gestur I. Pálsson 

(ritstj.). (2012). Skýrsla frá Fæðingarskráningunni fyrir árið 2012. Kvennasvið og barnasvið – 

Landspítali. 

Ragnheiður I. Bjarnadóttir, Guðrún Garðarsdóttir, Alexander K. Smárason og Gestur I. Pálsson 

(ritstj.). (2011). Skýrsla frá Fæðingarskráningunni fyrir árið 2011. Kvennasvið og barnasvið – 

Landspítali. 

Ragnheiður I. Bjarnadóttir, Guðrún Garðarsdóttir, Alexander K. Smárason og Gestur I. Pálsson 

(ritstj.). (2010). Skýrsla frá Fæðingarskráningunni fyrir árið 2010. Kvennasvið og barnasvið – 

Landspítali. 

Schmitz, D. (2013). A new era in prenatal testing: are we prepared? Medicine Health Care and 

Philosophy, 16(3), 357-364. doi: 10.1007/s11019-012-9411-y 

Schoonen, H. M., Essink-Bot, M. L., Van Agt, H. M., Wildschut, H. I., Steegers, E. A. og De 

Koning, H. J. (2011). Informed decision-making about the fetal anomaly scan: what 

knowledge is relevant? Ultrasound Obstet Gynecol, 37(6), 649-657. doi: 10.1002/uog.8906 

Sigrún Ingvarsdóttir, Helga Gottfreðsdóttir og Hildur Kristjánsdóttir. (2012). Þekking og viðhorf 

ljósmæðra á fósturskimun. Ljósmæðrablaðið, 90(2), 6-12. 

Sigurlína Davíðsdóttir. (2003). Eigindlegar eða megindlegar rannsóknaraðferðir? Í Sigríður 

Halldórsdóttir og Kristján Kristjánsson (ritstj.). Handbók í aðferðafræði og rannsóknum í 

heilbrigðisvísindum (bls. 219-235). Akureyri: Háskólinn á Akureyri. 

Sigurður Kristinsson. (2003). Siðfræði rannsókna og siðanefndir. Í Sigríður Halldórsdóttir og 

Kristján Kristjánsson (ritstj.). Handbók í aðferðafræði og rannsóknum í heilbrigðisvísindum 

(bls. 161-179). Akureyri: Háskólinn á Akureyri. 

Skirton, H. og Barr, O. (2010). Antenatal screening and informed choice: a cross-sectional survey 

of parents and professionals. Midwifery, 26, 596-602. 

Souka, A., Michalitsi, V., Skentou, H., Euripioti, H., Papadopoulos, G., Kassanos, D. o.fl. (2010). 

Attitudes of pregnant women regarding termination of pregnancy for fetal abnormality. 

Prenatal Diagnosis, 30(10), 977-980. 

Spencer, K., Spencer, C. E., Power, M., Moakes, A. og Nicolaides, K. H. (2000). One stop clinic 

for assessment of risk for fetal anomalies: a report of the first year of prospective screening 

for chromosomal anomalies in the first trimester. British Journal of Obstetrics and 

Gynaecology, 107, 1271-1275. 



  

49 

Stefansdottir, V., Skirton, H., Jonasson, K., Hardardottir, H. og Jonsson, J. J. (2010). Effects of 

knowledge, education, and experience on acceptance of first trimester screening for 

chromosomal anomalies. Acta Obstetricia et Gynecologica, 89, 931-938. 

Tabor, A., Madsen, M., Obel, E., Philip, J., Bang, J. og Nörgaard-Pedersen, B. (1986). 

Randomised controlled trial of genetic amniocentesis in 4606 low-risk women. The Lancet, 

1(8493), 1287-1293.  

Tabor, A., Vestergaard, C. og Lidegaard, Ø. (2009). Fetal loss rate after chorionic villus sampling 

and amniocentesis: an 11‐year national registry study. Ultrasound in Obstetrics and 

Gynecology, 34(1), 19-24. 

Tischler, R., Hudgins, L., Blumenfeld, Y. J., Greely, H. T. og Ormond, K. E. (2011). Noninvasive 

prenatal diagnosis: pregnant women´s interest and expected uptake. Prenatal Diagnosis, 

31(13), 1292-1299. 

Tyzack, K. og Wallace, E. M. (2003). Down syndrome screening: What do health professionals 

know? Australian and New Zealand Journal of Obstetrics and Gynaecology, 43(3), 217-221. 

Twiss, P., Hill, M., Daley, R. og Chitty, L. S. (2014). Non-invasive prenatal testing for Down 

syndrome. Seminars in Fetal and Neonatal Medicine, 19, 9-14. 

van den Heuvel, A., Chitty, L., Dormandy, E., Newson, A., Deans, Z., Attwood, S. o.fl. (2010). Will 

the introduction of non-invasive prenatal diagnostic testing erode informed choices? An 

experimental study of health care professionals. Patient Education and Counseling, 78(1), 24-

28. doi: 10.1016/j.pec.2009.05.014 

Verweij, E. J., Oepkes, D., Vries, M., Akker, M. E., Akker, E. S. og Boer, M. A. (2013). Non-

invasive prenatal screening for trisomy 21: What women want and are willing to pay. Patient 

Education and Counseling, 93, 641-645. 

Vilhjálmur Árnason. (2003). Siðfræði lífs og dauða: erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu / 

Vilhjálmur Árnason. Reykjavík: Háskóli Íslands: Siðfræðistofnun: Háskólaútgáfan. 

Williams, C., Sandall, J., Lewando-Hundt, G., Heyman, B., Spencer, K. og Grellier, R. (2005). 

Women as moral pioneers? Experiences of first trimester antenatal screening. Social Science 

and Medicine, 61(9), 1983-1992. 

Zhou, Q., Pan, L., Chen, S., Chen, F., Hwang, R., Yang, X. o.fl. (2014). Clinical application of 

non‐invasive prenatal testing for the detection of trisomies 21, 18, and 13: a hospital 

experience. Prenatal Diagnosis, 34(11), 1061-1065. 

Zindler, L. (2005). Ethical decision making in first trimester pregnancy screening. The Journal of 

perinatal and neonatal nursing, 19(2), 122-131. 

Þorlákur Karlsson. (2003). Spurningakannanir: Uppbygging, orðalag og hættur. Í Sigríður 

Halldórsdóttir og Kristján Kristjánsson (ritstj.). Handbók í aðferðafræði og rannsóknum í 

heilbrigðisvísindum (bls. 331-355). Akureyri: Háskólinn á Akureyri.





  

51 

Fylgiskjöl 

Fylgiskjal 1: Spurningalisti. 

Fylgiskjal 2: Bréf til lækningaforstjóra Heilsugæslu höfuðborgarsvæðisins. 

Fylgiskjal 3: Leyfi frá Vísindasiðanefnd. 

Fylgiskjal 4: Kynningarbréf fyrir ljósmæður á Heilsugæslu höfuðborgarsvæðisins. 

Fylgiskjal 5: Kynningarbréf fyrir barnshafandi konur. 





  

53 

 

Fylgiskjal 1: Spurningalisti 

Titill rannsóknar á frummálinu: Preferences for new diagnostic tests for Down’s syndrome during 
pregnancy 
Ábyrgðamenn verkefnisins: Dr. Helga Gottfreðsdóttir og Vigdís Stefánsdóttir erfðaráðgjafi   
 

VIÐHORF BARNSHAFANDI KVENNA TIL FÓSTURGREININGAR FYRIR DOWN 

HEILKENNI. 

 
Hver er tilgangur rannsóknarinnar? 

Verið er að þróa nýjar aðferðir við fósturgreiningu á meðgöngu fyrir Down heilkenni. Markmið 

spurningalistans er að skoða hvaða aðferð til fósturgreiningar konur vilja og hvaða þættir eru 
mikilvægastir þegar kemur að vali á greiningu.  

Þínar hugmyndir og skoðanir eru okkur mjög mikilvægar og upplýsingarnar munu hjálpa okkur 
við að veita þá þjónustu sem best hentar barnshafandi konum. 

 

Hvers vegna varð ég fyrir valinu? 

Mörgum barnshafandi konum er boðin þátttaka í þessari rannsókn.  

Þeim konum sem fóru í fósturskimun fyrir Down heilkenni og fengu niðurstöður um litla áhættu 
eða fóru ekki í fósturskimun er boðin þátttaka í rannsókninni.  

 

Verð ég að taka þátt? 

Þátttaka í rannsókninni er val; þú ert ekki skyldug til að taka þátt. Ef þú ákveður að taka ekki 
þátt mun það ekki hafa áhrif á þá heilbrigðisþjónustu sem þú eða fjölskylda þín fær. 

 

Munu svör mín hafa áhrif á heilbrigðisþjónustu mína? 

Svör þín munu á engan hátt hafa áhrif á heilbrigðisþjónustu þína.  

 

Verður gætt fyllsta trúnaðar? 

Já. Spurningalistar eru ónafngreindir og fyllsta trúnaðar verður gætt um allar upplýsingar sem 
aflað verður.  

 

Hver skipuleggur og fjármagnar rannsóknina? 

Um er að ræða fjölþjóða rannsókn sem er skipulögð af rannsóknarhóp frá Háskólasjúkrahúsi í 
London og er fjármögnuð af rannsóknasjóði í Bretlandi (NIHR). Rannsóknin hefur verið 
samþykkt af Vísindasiðanefnd hér á landi og leyfi yfirmanna stofnana liggur fyrir.   

 

Hvar get ég fengið frekari upplýsingar? 

Ef þú vilt ræða um rannsóknina og stuðning vegna fósturgreiningar við einhvern 

utanaðkomandi, getur þú haft samband við ábyrgðamenn rannsóknar, Helgu Gottfreðsdóttur í 
síma: 525-4989 og Vigdísi Stefánsdóttur, erfðaráðgjafa, í síma 543-5032. 

 

Hvað á ég að gera þegar ég hef svarað spurningalistanum? 

Vinsamlegast skilaðu spurningalistanum til ritara á þinni heilsugæslu.    
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BAKGRUNNUR 

Eftirfarandi þættir fósturgreiningar verða skoðaðir:  

 Nákvæmni: Það er misjafnt hve nákvæm prófin eru. Prófunum sem hér er lýst geta 
fundið 95%, 99% eða 100% fóstra með Down heilkenni á meðgöngu. 

 Hvenær á meðgöngu koma niðurstöðurnar: Það er mismunandi hvenær hægt er að 

framkvæma prófið og hve langan tíma það tekur að fá niðurstöður. Hægt er að fá 
niðurstöður úr prófunum sem lýst er hér við 10 vikna, 12 vikna eða 16 vikna 
meðgöngu. 

 Hætta á fósturláti: Sumum prófunum fylgir engin hætta á fósturláti. Öðrum prófum 

(fylgjusýnatöku og legvatnsástungu) fylgir aukin hætta (1% áhætta) á fósturláti. 1% 
áhætta þýðir að 1 af hverjum 100 konum sem fara í prófið missa fóstur. 

 Niðurstöður: Yfirleitt er mögulegt að fá fleiri en eina niðurstöðu úr fósturgreiningu.  

 
     Einfaldar niðurstöður: Þessi próf munu aðeins gefa til kynna hvort barnið hafi eitt af 

þremur algengustu litningafrávikunum – Down heilkenni (tengt litningi 21), Edward 
heilkenni (tengt litningi 18) og Patau heilkenni (tengt litningi 13).  

 
     Ítarlegar niðurstöður: Þessi próf munu gefa til kynna hvort barnið hafi eitt af þremur 

algengustu litningafrávikunum (þar á meðal er Down heilkenni), auk þess sem prófið gefur 
upplýsingar um ákveðna sjaldgæfa sjúkdóma, sem mögulega geta valdið 
námserfiðleikum, þroskahömlun eða öðrum heilsufarsvandamálum.  

 

 

 

 

 

 

Hluti A: Hér á eftir ertu beðinn um að raða eftirfarandi spurningum um 

prófin eftir mikilvægi 
 

1.  Vinsamlegast raðaðu eftirfarandi staðhæfingum eftir mikilvægi. 

Settu 1 í reitinn fyrir það sem er mikilvægast; 2 fyrir það sem er næst mikilvægast; 

3 fyrir það sem er þriðja mikilvægast; 4 fyrir það sem er fjórða mikilvægast og 5 

fyrir fimmta mikilvægasta og 6 fyrir það sem er minnst mikilvægt. 

 

Prófið er framkvæmt snemma á meðgöngu           

Próf með mestu nákvæmnina 

Próf sem hefur lítinn fjárhagslegan kostnað fyrir skjólstæðinga  

Prófið sé eins öruggt og mögulegt er, með lægstu mögulegu hættu á fósturláti 

Próf sem greinir Down heilkenni og gefur auk þess upplýsingar um vandamál 

sem geta valdið námserfiðleikum, þroskahömlun eða öðrum 

heilsufarsvandamálum. Einnig er möguleiki á að prófið komi með niðurstöðu 

sem hefur óljóst gildi 

 

Próf sem hefur stysta biðtímann eftir niðurstöðum 
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2. Vinsamlegast lestu eftirfarandi texta og svaraðu spurningunum. 
 

Gunna er gengin 10 vikur og þegar hún mætir í sína fyrstu skoðun í meðgönguvernd 

er henni sagt frá tveimur tegundum fósturgreiningar fyrir Down heilkenni.. 

Ljósmóðirin segir henni jafnframt að hún þurfi ekki að fara í fósturgreiningu vilji hún 

það ekki. Það sé hennar val. 
 

Próf 1: Prófið er 99% nákvæmt og segir til um hvort fóstrið er með þrístæðu 21 sem 

leiðir til Down heilkennis, þrístæðu 18 sem leiðir til Edward heilkennis, eða þrístæðu 

13 sem leiðir til Patau heilkennis. Þetta próf mun ekki gefa neinar aðrar upplýsingar 

um heilsu fóstursins. Tekin er blóðprufa frá móður og engin hætta er á fósturláti. 

Hinsvegar, ef niðurstöðurnar eru jákvæðar mun ljósmóðirin/læknirinn ef til vill segja 

frá staðfestingarrannsókn (fylgjusýnatöku eða legvatnsástungu) sem felur í sér 1% 

hættu á fósturláti. 
 

Próf 2: Prófið er 100% nákvæmt og segir þér hvort fóstrið er með þrístæðu 21 sem 

leiðir til Down heilkennis, þrístæðu 18 sem leiðir til Edward heilkennis, eða þrístæðu 

13 sem leiðir til Patau heilkennis. Auk þess mun prófið gefa upplýsingar um önnur 

sjaldgæf vandamál sem geta valdið námserfiðleikum, þroskahömlun eða öðrum 

heilsufarsvandamálum. Þetta próf hefur í för með sér inngrip sem felur í sér 1% 

hættu á fósturláti.  
 

Ímyndaðu þér að þú sért Gunna og segðu okkur hvað þú myndir gera 
 

 Ég myndi velja próf 1  

 Ég myndi velja próf 2 

 Ég myndi ekki fara í fósturgreiningu 

 

Hluti B: Hér á eftir ertu beðinn um að bera saman tvær tegundir 

fósturgreiningar fyrir Down heilkenni og segja hvora þú myndir velja.  

 

Hér fyrir neðan eru settir fram 10 valkostir. Hver valkostur felur í sér tvö mismunandi 

greiningarpróf sem munu segja þér hvort barnið er með Down heilkenni. Eftirfarandi 

próf eru tilbúningur og eru ekki í boði á sjúkrahúsum hér á landi.  

 

Vinsamlegast íhugaðu hvern valmöguleika fyrir sig og merktu í 

viðeigandi kassa til að sýna hvaða valkost þú vilt; A, B eða 
Hvorugt 
 

Valkostur 1 Próf A Próf B 

Nákvæmni  99% 100% 

Svartími niðurstaðna 10 vikur 12 vikur 

Hætta á fósturláti Lítil áhætta (1%) Engin áhætta 

Upplýsingar úr niðurstöðum Ítarlegar niðurstöður   Einfaldar niðurstöður 

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)?  

Próf A    Próf B    Hvorugt  
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Valkostur 2 Próf A Próf B 

Nákvæmni  100% 95% 

Svartími niðurstaðna 10 vikur 12 vikur 

Hætta á fósturláti Engin áhætta Lítil áhætta (1%) 

Upplýsingar úr niðurstöðum Einfaldar niðurstöður Ítarlegar niðurstöður  

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)? 

 Próf A    Próf B   Hvorugt  
 

Valkostur 3 Próf A Próf B 

Nákvæmni  100% 95% 

Svartími niðurstaðna 16 vikur 10 vikur 

Hætta á fósturláti Lítil áhætta (1%) Engin áhætta 

Upplýsingar úr niðurstöðum Einfaldar niðurstöður Ítarlegar niðurstöður   

    

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)? 

Próf A    Próf B    Hvorugt  
 

Valkostur 4 Próf A Próf B 

Nákvæmni  95% 99% 

Svartími niðurstaðna 10 vikur 12 vikur 

Hætta á fósturláti Engin áhætta Lítil áhætta (1%) 

Upplýsingar úr niðurstöðum Einfaldar niðurstöður Ítarlegar niðurstöður   

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)?  

Próf A    Próf B    Hvorugt  

 
Valkostur 5 Próf A Próf B 

Nákvæmni  95% 100% 

Svartími niðurstaðna 16 vikur 10 vikur 

Hætta á fósturláti Lítil áhætta (1%) Engin áhætta  

Upplýsingar úr niðurstöðum Einfaldar niðurstöður Ítarlegar niðurstöður   

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)? 

Próf A    Próf B    Hvorugt  
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Valkostur 6 Próf A Próf B 

Nákvæmni  95% 99% 

Svartími niðurstaðna 12 vikur 16 vikur 

Hætta á fósturláti Lítil áhætta (1%) Engin áhætta  

Upplýsingar úr niðurstöðum Einfaldar niðurstöður Ítarlegar niðurstöður   

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)?   

Próf A    Próf B    Hvorugt  

 

Valkostur 7 Próf A Próf B 

Nákvæmni  99% 100% 

Svartími niðurstaðna 12 vikur 16 vikur 

Hætta á fósturláti Engin áhætta  Lítil áhætta (1%) 

Upplýsingar úr niðurstöðum Einfaldar niðurstöður Ítarlegar niðurstöður   

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)? 

Próf A    Próf B    Hvorugt  
 

Valkostur 8 Próf A Próf B 

Nákvæmni  100% 95% 

Svartími niðurstaðna 12 vikur 16 vikur 

Hætta á fósturláti Engin áhætta Lítil áhætta (1%) 

Upplýsingar úr niðurstöðum Ítarlegar niðurstöður   Einfaldar niðurstöður 

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)? 

Próf A    Próf B    Hvorugt  
 

Valkostur 9 Próf A Próf B 

Nákvæmni  99% 100% 

Svartími niðurstaðna 16 vikur 10 vikur 

Hætta á fósturláti Engin áhætta Lítil áhætta (1%) 

Upplýsingar úr niðurstöðum Einfaldar niðurstöður Ítarlegar niðurstöður   

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)?   

Próf A    Próf B    Hvorugt  
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Valkostur 10 Próf A Próf B 

Nákvæmni  95% 99% 

Svartími niðurstaðna 16 vikur 10 vikur 

Hætta á fósturláti Engin áhætta Lítil áhætta (1%) 

Upplýsingar úr niðurstöðum Ítarlegar upplýsingar   Einfaldar upplýsingar 

 

Hvort prófið myndir þú frekar vilja (merktu aðeins við einn valmöguleika)? 

Próf A    Próf B    Hvorugt  

 

 
Hluti C: NOKKRAR SPURNINGAR UM ÞIG 

 

1. Hvað ertu gömul? ……………………………………... 

 

2. Hver er hjúskaparstaða þín? 

 Einhleyp    Í sambandi /sambúð   

 

3. Hver er hæsta menntun þín? 

Vinsamlegast merkið aðeins við einn valmöguleika 

      Grunnskólapróf          

      Framhaldsskólapróf          

      Háskólapróf          

      Hærri menntun eða annað  

      vinsamlegast tilgreinið: ………………………………………………………….. 

 

4. Ertu trúuð? 

 Já    Nei 
 

Ef já, vinsamlegast tilgreindu hvaða trú:………………………….. 

 

5. Hvaðan ert þú? 

Vinsamlegast merkið aðeins við einn valmöguleika. 

 

Ég er frá: 

 

Íslandi    Norðurlöndum  

USA    Asíu    

Póllandi    Rússlandi   

Afríku    Annað     

Indlandi     
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6. Áttu börn? 

 Já, ég á  ………………………barn/börn   Nei 
 

7. Ertu barnshafandi? 

 Já            Nei     
 

Ef já, meðgöngulengd?............. 

 

8. Ég hef þegar farið í eða mun líklega fara í fósturskimun fyrir Down 

heilkenni á meðgöngunni 

 

Mjög sammála  Sammála     Ósammála    Mjög ósammála  

 

Ef þú merktir við mjög sammála eða sammála, vinsamlegast merktu við hvaða 

staðhæfing á best við varðandi hvers vegna þú ákvaðst að fara í fósturskimun 

(Vinsamlegast merkið aðeins við einn valmöguleika) 

 
 Svo ég geti undirbúið mig undir það að eignast barn með Down heilkenni 

 Til að hjálpa mér að taka ákvörðun um fóstureyðingu  

 Ég vil fá eins miklar upplýsingar um fóstrið og mögulegt er 

 Vegna þess að maki minn og fjölskylda myndu vilja það 

 Vegna þess að ljósmóðirin/læknirinn minn lagði það til  

 Vegna þess að það er hluti af hefðbundinni  meðgönguvernd 

  Annað, vinsamlegast tilgreinið……………………………………………………………… 

 

Ef þú merktir við mjög ósammála eða ósammála, vinsamlegast merktu við 

hvaða staðhæfing á best við hvers vegna þú valdir að fara ekki í fósturskimun 

(Vinsamlegast merkið aðeins við einn valmöguleika) 
 

 Ég myndi aldrei fara í fóstureyðingu og því enginn tilgangur með því að fara í 

skimunina 

 Það myndi valda miklum kvíða ef ég kæmist að því að barnið ætti við 
heilsufarsvandamál að stríða 

 Ég myndi ekki vilja vita og þurfa svo að taka ákvörðun um hvað skyldi gera næst 

 Vegna þess að maki minn eða fjölskylda myndu ekki vilja að ég færi í skimunina 

 Ég myndi ekki vilja vita 

  Annað, vinsamlegast tilgreinið…………………………………………………………………… 

 

9. Áttu barn með Down heilkenni? 

 Já            Nei 
 

10. Á einhver sem þú þekkir barn með Down heilkenni? 

 Já            Nei 

 

Þakka þér fyrir þátttökun
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Fylgiskjal 2: Bréf til lækningaforstjóra Heilsugæslu 
höfuðborgarsvæðisins 

 





  

63 

Fylgiskjal 3: Leyfi frá Vísindasiðanefnd 

Helga Gottfreðsdóttir 
Úthlíð 3 
105 Reykjavík 

 17. desember 2013  
VSNb2013110031 

 

 
Efni: Varðar: 13-175-S1 Viðhorf barnshafandi kvenna í hefðbundinni meðgönguvernd og 
heilbrigðisstarfsmanna á Íslandi, til greiningar á litningagöllum sem m.a. geta leitt til Down 
heilkennis. 

Vísindasiðanefnd þakkar svarbréf þitt, vegna áðursendra athugasemda við ofangreinda rannsóknaráætlun 

sbr. bréf nefndarinnar dags. 03.12.2013. Í bréfinu koma fram svör og skýringar til samræmis við 

athugasemdir Vísindasiðanefndar og því fylgdu endurbætt gögn. 

Fjallað var um svarbréf þitt og önnur innsend gögn á fundi Vísindasiðanefndar 17.12.2013. 

Rannsóknaráætlunin er endanlega samþykkt af Vísindasiðanefnd. 

Vísindasiðanefnd bendir rannsakendum vinsamlegast á að birta VSN tilvísunarnúmer rannsóknarinnar þar 

sem vitnað er í leyfi nefndarinnar í birtum greinum um rannsóknina. 

Rannsakendur eru minntir á að tilkynna rannsóknarlok til nefndarinnar. 

Rannsakendum ber að senda skrifstofu nefndarinnar afrit af öllum þeim leyfum/samstarfsyfirlýsingum sem 

afla á vegna rannsóknarinnar og um getur í umsóknargögnum. 

Áréttað er að allar fyrirhugaðar breytingar á þegar samþykktri rannsóknaráætlun þurfa að koma inn til 

nefndarinnar til umfjöllunar. 

Jafnframt ber ábyrgðarmanni að láta stofnanir, sem veitt hafa leyfi vegna framkvæmdar rannsóknarinnar 

eða öflunar gagna vita af fyrirhuguðum breytingum. 

Rannsakendum er óskað velfarnaðar með rannsóknina. 

Með kveðju,  

f.h. Vísindasiðanefndar,  

 

 
Kristján Erlendsson, læknir, formaður
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Fylgiskjal 4: Kynningarbréf fyrir ljósmæður á Heilsugæslu 
höfuðborgarsvæðisins 

 

 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

Kynningarbréf fyrir ljósmóður í meðgönguvernd vegna rannsóknar á viðhorfi 

barnshafandi kvenna og heilbrigðisstarfsmanna til greiningar á Down 

heilkenni í hefðbundinni meðgönguvernd 
 

 

 

Í undirbúningi er rannsókn á viðhorfi barnshafandi kvenna og heilbrigðisstarfsmanna til nýrrar 

aðferðar við greiningu á Down heilkenni í hefðbundinni meðgönguvernd. Ábyrgðamenn 

rannsóknarinnar eru Helga Gottfreðsdóttir, námsbrautarstjóri í ljósmóðurfræði og Vigdís 

Stefánsdóttir, erfðaráðgjafi Landspítala Háskólasjúkrahús. Sigrún Ingvarsdóttir ljósmóðir vinnur 

að rannsókninni sem er meistaraverkefni hennar. Þeim konum sem gengnar eru 20 vikur eða 

lengra á sinni meðgöngu og fóru í fósturskimun fyrir Down heilkenni og fengu niðurstöður um 

litla áhættu eða fóru ekki í fósturskimun er boðin þátttaka í rannsókninni. Þær konur sem veita 

samþykki sitt munu fá afhent kynningarbréf um rannsóknina og spurningalista sem þær fylla út 

og skila í móttökuna á sinni heilsugæslu.   

 

Ef einhverjar spurningar vakna er hægt að hafa samband við ábyrgðamenn rannsóknar, Helgu 

Gottfreðsdóttur í síma: 525-4989 og Vigdísi Stefánsdóttur, erfðaráðgjafa, í síma: 543-5032.

Hjúkrunarfræðideild 

Ljósmóðurfræði 
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Fylgiskjal 5: Kynningarbréf fyrir barnshafandi konur 

                                                                                       
 

 

 

 

Rannsókn á viðhorfi barnshafandi kvenna og heilbrigðisstarfsmanna til 

greiningar á Down heilkenni í hefðbundinni meðgönguvernd 

 
Ágæti viðtakandi, 

 

Þér er hér með boðið að taka þátt í rannsókn á viðhorfi barnshafandi kvenna og 

heilbrigðisstarfsmanna á Íslandi til greiningar á Down heilkenni í hefðbundinni 

meðgönguvernd. Undirrituð Sigrún Ingvarsdóttir ljósmóðir og meistaranemi vinnur að 

rannsókninni. Rannsóknin er unnin í samstarfi við ábyrgðamenn rannsóknarinnar, dr. 

Helgu Gottfreðsdóttur, námsbrautarstjóra í ljósmóðurfræði og Vigdísi Stefánsdóttur, 

erfðaráðgjafa.  

 

Tilgangur þessarar rannsóknar er að skoða viðhorf barnshafandi kvenna og 

heilbrigðisstarfsmanna á Íslandi til greiningar á Down heilkenni í hefðbundinni 

meðgönguvernd. Þeim konum sem fá auknar líkur á litningafráviki eftir fósturskimun er 

boðið að fara í greiningu á litningagerð fóstursins með legástungu. Legástungur eru ekki 

án allrar áhættu en líkur á fósturláti í kjölfar legástungu eru um 1%. Verið er að þróa nýja 

tegund fósturgreiningar sem felur í sér minni inngrip, þ.e. tekin er blóðprufa úr móðurinni 

til að greina hvort fóstur er með Down heilkenni. Ef taka á nýja tegund fósturgreiningar 

upp í hefðbundinni meðgönguvernd er mikilvægt að gera sér grein fyrir hvaða þættir 

fósturgreiningar eru mikilvægastir fyrir barnshafandi konur og heilbrigðisstarfsmenn sem 

sinna konum á meðgöngu. 

 

Rannsóknaraðferð 

Ef þú samþykkir að taka þátt í rannsókninni felst þátttaka þín í  

að svara spurningalistakönnun sem þú fyllir sjálf út. 

 

Óþægindi og ávinningur af þátttöku í rannsókninni 

Ekki er um beina áhættu að ræða við þátttöku í þessari rannsókn, en í 

spurningalistakönnuninni er spurt um viðkvæm mál sem getur reynst krefjandi fyrir 

þátttakendur.  

Með þátttöku í þessari rannsókn leggur þú þitt af mörkum til að auka þekkingu á 

viðhorfum og reynslu verðandi foreldra af ákvarðanatöku um fósturrannsóknir og skimun 

Hjúkrunarfræðideild 

Ljósmóðurfræði 
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fyrir fósturgöllum. Slík þekking mun nýtast fagfólki við áframhaldandi þróun á þjónustu 

við verðandi foreldra. 

Þagnarskyldu, nafnleynd og trúnaði er heitið 

Öll gögn þessarar rannsóknar verður farið með sem trúnaðarmál. Við birtingu gagna úr  

rannsókninni mun ekki vera hægt að rekja neinar upplýsingar til þín.  

 

Þér er frjálst að hafna þátttöku eða hætta í rannsókninni á hvaða stigi sem er, án 

útskýringa og án afleiðinga á aðra meðferð eða umönnun.   

 

Leyfi fyrir rannsókninni hefur fengist hjá Vísindasiðanefnd, Persónuvernd og 

hjúkrunarforstjóra og lækningaforstjóra Heilsugæslunnar í Reykjavík. 

 

Frekari upplýsingar  

Ef þú hefur spurningar varðandi rétt þinn sem þátttakandi í rannsókninni eða vilt hætta 

þátttöku í henni getur þú snúið þér til Vísindasiðanefndar, Tryggvagötu 17, 101 

Reykjavík. Sími: 551-7100, fax: 551-1444. 

 

Jafnframt getur þú náð í Sigrúnu Ingvarsdóttur í síma 694-1433, Helgu Gottfreðsdóttur í 

síma 525-4989 og 663-2968 og Vigdísi Stefánsdóttur í síma 543-5032, ef einhverjar 

spurningar vakna á meðan á rannsókn stendur. 

 

 

 

 

 

_____________________                                             ____________________ 

Sigrún Ingvarsdóttir                                                      Dr. Helga Gottfreðsdóttir 

Ljósmóðir                                                                      Námsbrautarstjóri í ljósmóðurfræði                                                                   

Sími: 694-1433       Háskóli Íslands, Eirberg                                                       

Netfang: sii15@hi.is       101 Reykjavík 

                                                                 Sími: 663-2968/525-4989 

                                                           Netfang: helgagot@hi.is 

 

 

                                               

_____________________                                              

Vigdís Stefánsdóttir 

Erfðaráðgjafi,  

Erfða- og sameindalæknisfræðideild Rannsóknarsviðs 

Landspítali Háskólasjúkrahús                  

101 Reykjavík 

Sími: 543 5032                                                     

Netfang: vigdisst@landspitali.is

mailto:helgagot@hi.is
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