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Agrip
Hér & landi stendur barnshafandi konum til boda fésturskimun snemma & medgdngu. beim konum
sem fa nidurstddu um auknar likur & litningagalla hja fostri er bodid ad fara i fésturgreiningu og
litningagerd fostursins er rannsékud med legvatnsastungu eda fylgjusynitéku. Legastungur eru ekki an
allrar aheettu en likur & fosturlati i kjolfar legastungu eru um 1%. Verid er ad préa nyja tegund
fésturgreiningar sem felur i sér minni inngrip. Tekin er blédprufa Gr modurinni til ad greina hvort féstur
er med einn af premur algengustu litningag6llunum sem eru pristeeda 21, 18 og 13. Ef taka a nyja
tegund fésturgreiningar upp i hefdbundinni medgdnguvernd er mikilvaegt ad gera sér grein fyrir hvada

peettir eru mikilveegastir fyrir barnshafandi konur.

Tilgangur pessarar rannséknar var ad skoda hvada paettir fésturgreiningar eru mikilveegastir ad
mati barnshafandi kvenna. Bornar voru saman tveer tegundir fésturgreiningar; fésturgreining sem gerd

er & frumum i médurblédi og fésturgreining eins og legastunga sem felur i sér meira inngrip.

Notud var megindleg adferd til ad nalgast vidfangsefnid. | pydi voru allar barnshafandi konur sem
voru i medgdnguvernd a heilsugeeslu hofudborgarsveedisins fra jani til november 2014. Alls nadi
rannséknin til 300 barnshafandi kvenna sem komnar voru 20 vikur eda lengra a sinni medgodngu.
Urtaki® var hentugleikaurtak og peim konum var bodin patttaka sem hofdu annadhvort hafnad

fésturskimun eda fengid nidurstddu um litlar likur & litningagdllum.

Nidurstédur rannséknarinnar gefa til kynna ad barnshafandi konur vilji ranns6kn sem er 6rugg,
framkveemd snemma & medgongu, med mikla ndkveemni og gefur itarlegar upplysingar um pristaedu
21 og adra litningagalla. S& pattur rannsoknarinnar sem var mikilveegastur ad mati barnshafandi
kvenna var oryggi, pad ad rannséknin hefdi enga heettu & fosturlati i for med sér. Aftur & moti var
kostnadur vid rannséknina sa pattur sem skipti barnshafandi konur minnstu mali.

Lykilord: Fésturgreining, 6bundid erféaefni féstursins, ekki-ifarandi, vidhorf, barnshafandi konur.






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

i kliniskum leidbeiningum fyrir heilbrigdar konur i edlilegri medgongu hér & landi segir ad pad skuli
bjoda 6llum barnshafandi konum upplysingar um fésturskimun fyrir litningag6éllum i lok fyrsta pridjungs
medgodngu (Hildur Kristjansdottir o.fl., 2010). beim konum sem fa nidurstédu um auknar likur &
litningagalla hja fostri er bodid ad fara i greiningu a litningagerd féstursins med legvatnsastungu eda
fylgjusynitoku. Ef i [jés kemur litningagalli eftir fésturgreiningu er mikilvaegt ad foreldrar taki upplysta
akvordun um hvort pau vilji halda medgdngunni afram eda ljuka henni med féstureydingu.
Legéastungur eru ekki an allrar dheettu en likur & fésturlati i kjolfar legastungu eru um 1% (Kristin Rut
Haraldsdéttir, Helga Gottfredsdottir og Reynir Tomas Geirsson, 2014; Tabor o.fl., 1986). Verid er ad
préa nyja tegund fésturgreiningar sem felur i sér minni inngrip par sem tekin er blédprufa ar médurinni
0g 6bundid erfdaefni fostursins er skodad (Hill, Fisher, Chitty og Morris, 2012). bessi uppgdtvun syndi
ad mogulegt var ad framkveema fésturgreiningu sem feeli ekki i sér heettu & fésturlati (Lo o.fl., 1997).
Heegt er ad framkvaema foésturgreiningu i modurblédi vid 10 vikna medgdngu. betta greiningarprof
mun gefa til kynna hvort fostrid hafi pristeedu 21, auk sjaldgaefari lithningagalla sem eru pristeedur 18 og
13. Naemi fésturgreiningar i moourbléai fyrir pristeedu 21 er yfir 99% vid 10 vikna medgdngu og tioni
falskt jakveedra nidurstadna 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).

Fdésturgreining i méourblédi var fyrst kynnt i Hong Kong i agust 2011 og fljétlega eftir pad eda i
oktéber sama ar i Bandarikjunum par sem han hefur verid i bodi & einkastofum fra arinu 2011. Arid
2014 var pessi greiningaradferd i bodi fyrir barnshafandi konur & einkastofum i yfir 60 I16ndum, par &
medal & einkastofum i Bretlandi en greiningaradferdin er enn ekki i bodi i almenna kerfinu (Allyse o.fl.,
2015). | nokkrum nylegum erlendum rannsoknum hefur vidhorf barnshafandi kvenna til fostur-
greiningar i modurblédi verid skodad og hvada peettir fésturgreiningar eru mikilvaegastir fyrir
barnshafandi konur. Aftur & méti hefur vidfangsefnid ekki verio skodad adur hér a landi. Slik rannsékn

er naudsynleg i tengslum vid frekari stefnumotun og tilbod um pjonustu & pessu svidi hér a landi.

1.1 Rannséknarvidfangsefni og tilgangur rannsdknar

Tilgangur pessarar rannséknar var ad skoda hvada peettir fésturgreiningar eru mikilvaegastir ad mati
barnshafandi kvenna. Bornar voru saman tveer tegundir fosturgreiningar; fosturgreining i médurbladi
(e. NIPT: non-invasive prenatal test) med pvi ad skoda 6bundid erfdaefni fostursins (e. cffDNA: cell
free fetal DNA) og fésturgreining eins og legastunga sem felur i sér meira inngrip par sem litningagerd

fostursins er skodud.

I rannsokninni var notud megindleg adferd. Tolfraedileg Urvinnsla & gégnunum byggdi & lysandi
tolfreedi og fjdlbreytugreiningu (e. conditional logit regression analysis). betta rannséknarverkefni er

samstarfsverkefni nokkurra Evrépulanda en pad er rannséknarhépur i Bretlandi sem leidir
rannséknina. Um er ad reeda spurningalistakénnun & medal barnshafandi kvenna i hefébundinni
medgodnguvernd og heilbrigdisstarfsmanna sem sinna konum & medgéngu. Spurningalistinn kom fra
Bretlandi padan sem rannsokninni er styrt og héfundur vann ad peim hluta rannsoknarinnar sem snéri

ad barnshafandi konum & islandi. Markmi®d spurningalistans var ad skoda hvada adferd til
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fosturgreiningar patttakendur vilja og hvada peettir eru mikilvaegastir i vali & greiningaradferd. Urtakid
var hentugleikadrtak, patttakendur voru barnshafandi konur sem komnar voru 20 vikur eda lengra &
sinni medgongu og hofou annadhvort hafnad fésturskimun eda fengid nidurstodu um litlar likur &
litningagalla.

Miklar framfarir hafa ordid & svidi fosturgreininga sidustu ar. Adur en ny tegund fésturgreiningar er
tekin upp hér & landi er mikilveegt ad gera sér grein fyrir vidhorfum barnshafandi kvenna til slikra
greiningarprofa og hvada peettir greiningarinnar skipta paer mestu mali. Avinningur af rannsokninni er
ad haegt er ad préa markvissari freedslu og umreedu & medal fagfélks og verdandi foreldra. Nidurstoour
verkefnisins gaetu nyst hér a landi til frekari prounar og skipulagningar & svidi fésturskimunar og
fésturgreiningar. Einnig verid leidbeinandi um hvort skynsamlegt sé ad taka upp fésturgreiningu i
modurblédi hér a landi med svipudum heetti og gert hefur verid & nokkrum stédum erlendis eda hvort

standa parf ad innleidingu slikra greiningaradferda & annan hatt.

1.2 Skilgreiningar a meginhugtokum
Hnakkapykktarmeeling:
Meeling & hnakkapykkt er gerd med pykktarskurdi og 6msnautt svaedi er meaelt aftan 4 hnakka og halsi

fosturs. Hnakkapykktarmaeling er framkveemd vid 11-14 vikna medgdngu (Kristin Rut Haraldsdottir
o.fl., 2014; Nicolaides, Sebire og Snijders, 1999).

Sampeett likindamat:

Fésturskimun med sambpeettu likindamati er gerd vido 11-14 vikna medgéngu par sem hnakkapykkt
fésturs er meeld med dmskodun og lifefnavisar, préteinin PAPP-A (pregnancy-associated plasma
protein A) og fritt beta-hCG (free B-human chorionic gonadotropin), eru maeldir i bl6di madur. bad, auk
aldurs médur og medgdngulengdar er notad til ad meta likur & litningag6llum hja féstri. Ad auki benda
rannséknir til pess ad heegt sé ad auka naemi préfsins med pvi ad athuga hvort nefbein féstursins sé til
stadar. Nidurstddurnar eru feerdar inn i reiknilikan til ad reikna einstaklingsbundid sampeett likindamat
fyrir pristeedur 21, 18 og 13 (Gudlaug Torfadéttir og Jon Johannes Jonsson, 2001; Kristin Rut
Haraldsdéttir o.fl., 2014; Maria Hreinsdéttir og Hulda Hjartardéttir, 2005).

Legéastunga:

Legastunga er notud til ad gera greiningu a litningagerd féstursins. Legastunga er sambheiti yfir
legvatnsastungu og fylgjuvefssyni. Syni Ur fylgjuvef méa taka fra 11 vikna medgongu en legvatnssyni
eru tekin vid 16-17 vikna medgdngu. Heegt er ad fa bradabirgdasvar Ur fylgjuvefssyni eftir tvo daga en
endanlegt svar feest eftir 10-12 daga. Pad tekur tveer vikur ad fa nidurstdédur Ur legvatnséastungu.
Legastungur eru ekki an allrar heettu en likur & fosturlati i kjolfar legastungu eru um 1% (Hulda
Hjartardéttir, 2001; Kristin Rut Haraldsdottir o.fl., 2014).
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Fdésturgreining i médurblodi (e. noninvasive prenatal test):

Fdésturgreining par sem tekin er blédprufa Gr médurinni og 6bundid erfdaefni fostursins er skodad.
petta greiningarpréf mun gefa til kynna hvort féstrid hafi pristeedu 21 sem leidir til Down heilkennis
sem er algengasti litningagallinn auk sjaldgeefari lithingagalla sem eru pristeedurnar 18 og 13. Helsti
annmarki pessarar greiningar er ad litill en marktaekur hluti nidurstadnanna eru falskt jakvaedar (0,1-
1%) og pvi parf frekari greiningu med legastungu til ad stadfesta jakveeda nidurstédu (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 Heimilda6flun

Vio heimildaleit voru notud rafraen gagnaséfn i heilbrigdisvisindabdkasafni Landspitalans. Leitad var i
PubMed, Chinal, Science Direct og Web of Science. Einnig fann héfundur nokkrar greinar i gegnum
lestur annarra greina. Vid heimildaleit voru notud eftirfarandi leitarord: prenatal diagnosis, cell free fetal

DNA, non-invasive, attitude, pregnant women.

1.4 Freaedilegur bakgrunnur

1.4.1 Fésturrannsoknir

Upphaf 6mskodana ma rekja til Skotlands um midja sidustu 6ld, pegar Dr. lan Donald, lseknir & Queen
Mothers héaskélasjukrahdsinu i Glasgow, fér ad nota 6mtaeknina til greiningar & pungun og
kvensjukdémum en hann atti steerstan patt i préun teekninnar til notkunar i kliniskri vinnu. Fyrsta
Oomtaeki® sem notad var til ad skoda féstur kom til islands arid 1975 fra Skotlandi og var pad hannad af
Donald og félogum. Omtaekid var i fyrstu notad til ad greina medgongulengd, fjélbura og
fylgjustadsetningu. Heegt var ad greina hjartslatt féstursins og pannig greina lif i médurkvidi snemma a
medgongunni. Pad var fljétlega ljost ad greina matti alvarlega feedingargalla eins og vatnshofud og
heilaleysi, med taekinu. Mikil préun hefur ordid i dmteekninni, baedi i geedum teekjanna og nyrri teekni.
M& par nefna ad nyjustu teekin bjéda upp & moguleika & tvi-, pri- og fjérviddarémun auk
blodfleedismeelinga (Kristin Rut Haraldsdéttir, 2009; Maria Jona Hreinsdoéttir og Olafia Margrét
Guomundsdottir, 2009).

A islandi héfust litningarannséknir sumarid 1967 & vegum Erfdafreedinefndar Haskoéla islands og
Rannsoéknarstofu Haskdlans vid Baronsstig, en i upphafi var adaldherslan 16gd 4 ad finna og skra
einstaklinga med Down heilkenni (J6hann Heidar Johannsson, 2001). Arid 1973 héfust legastungur til
fésturgreiningar fyrir konur eldri en 35 ara en fyrstu fimm &rin voru 6ll syni send til Danmerkur til
rannsoknar. Pad var svo arid 1978 sem litningarannsoknir a legvatnsfrumum hoéfust & islandi.
Legvatnsfrumur eru lifandi frumur sem flj6ta um i legvatninu en paer eru fyrst og fremst taldar
upprunnar fra féstrinu. Legvatnssyni eru tekin vid 16-17 vikna medgdngu og tekur um tveer vikur ad fa
nidurstodur Ur legvatnsastungu. Fylgjuvefsrannséknir hofust arid 1984 fyrir konur eldri en 35 4ra. Heegt
er ad greina litningagerd fdstursins med fylgjusynitoku par sem frumur fylgjuvefsins eru af sama
uppruna og frumur fostursins og hafa pvi sému litningagerd. Fylgjuvefssyni ma taka fyrr a
medgongunni eda eftir 11 vikna medgongu. Pad tekur tvo sdlarhringa ad fa bradabirgdanidurstodur en

endanlegt svar feest eftir 10-12 daga. Legastungur eru samheiti yfir legvatnsastungu og fylgjusynitoku
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en med badum rannséknunum er haegt ad skoda litningagerd féstursins. Legastungur gefa pvi
endanlega greiningu a pristeedu 21, 18 og 13, auk pess sem haegt er ad greina adra sjaldgeefari
litningagalla med adferdinni. Likur & fosturlati i kjdlfar legastungu eru um 1% ef um einburamedgdngu
er ad raeda en adeins haerri ef um tviburamedgbngu er ad raeda (J6hann Heidar Jéhannsson, 2001;
Kristin Rut Haraldsdattir o.fl., 2014; Maria Jona Hreinsdottir og Olafia Margrét Gudmundsdaéttir, 2009).
Rannsoéknir fjalla um mikilveegi pess ad peir sem framkvaema legastungur séu vel pjalfadir
sérfreedingar og pannig sé heegt ad draga Ur fésturlatstioni (Giorlandino o.fl., 2009; Tabor,
Vestergaard og Lidegaard, 2009). i rannsékn Tabor o.fl. (2009) kom fram ad fjéldi legastungna & ari
haféi ahrif a fosturlatstioni en fosturlatstionin var hlutfallslega heest & peim stédum sem voru med
faestu legastungurnar. | rannsokn Giorlandino (2009) framkvaemdi sami sérfreedingurinn allar
astungurnar og var med yfir 20 ara reynslu. Fésturlatstidnin reyndist vera mjog lag eda 0,03% hja

tilraunahépnum og 0,28% hja samanburdarh6pnum.

I desember arid 1998 hofust hnakkapykktarmaelingar hér & landi sem voru fyrst og fremst i bodi
fyrir konur sem voru 35 &ra og eldri (Maria Jona Hreinsdattir og Olafia Margrét Gudmundsdottir, 2009).
I framhaldinu héfst innleiding & nyrri tegund fosturskimunar, svokolludu sampeettu likindamati par sem
préteinin PAPP-A og beta-hCG voru meeld i bl6di médur og pad svo sett inn i akvedid reiknilikan
asamt hnakkapykktarmaelingunni, aldri médur og medgdngulengd til ad meta likur a lithingagalla hja
féstrinu. Ad auki benda rannséknir til pess ad haegt sé ad auka naemi profsins med pvi ad athuga hvort
nefbein fostursins sé til stadar (Maria Hreinsdéttir og Hulda Hjartardéttir, 2005; Nicolaides, 2011;
Spencer o.fl., 2000). Nidurstddurnar ar rannsoknunum felast pvi i einstaklingsbundnu sambpaettu
likindamati fyrir pristeedu 21 sem leidir til Down heilkennis sem er algengasti lithingagallinn og fyrir
pristeedurnar 18 (Edward heilkenni) og 13 (Patau heilkenni). Vidmidunarmérk fyrir auknum likum &
pristaedu 21 eru 1:100 og fyrir likum & pristaeedum 18 og 13 eru 1:50. beim konum sem fa auknar likur
a litningagalla er bodid ad fara i greiningu a litningagerd fostursins med legvatnsastungu eda
fylgjusynitoku (Landleeknisembeettid, 2006; Ragnheidur |. Bjarnadétti, Gudrin Gardarsdattir,
Alexander K. Smarason og Gestur |. Palsson, 2013). Samkvaemt faedingarskra fra arunum 2010-2013
voru 1,9-2,4% med skimjakveeda nidurstddu Ur sampeettu likindamati, neemi sampeetts likindamats var
81-100% og jakveett forspargildi var 7,4-23,8%. Medgongurof var gert i Ollum tilvikum par sem
greindust pristaedur 21, 18 og 13. Eins og adur hefur komid fram aukast likur a litningagalla med aldri
modur. Aftur & moti finnast um 95% fosturgalla hja konum sem eru med enga skilgreinda dhaettupeetti
en skyra ma haerra hlutfall i peim hépi par sem konur sem eru yngri en 35 ara eignast ad jafnadi fleiri
born (Maria Hreinsdéttir, 2001; Ragnheidur |. Bjarnadottir o.fl., 2010, 2011, 2012, 2013).

Hér & landi var sampeett likindamat upphaflega einungis i bodi fyrir konur sem voru 35 ara eda eldri
eda hoféu fyrri sbgu um litningagalla med pad ad markmidi ad faekka Oparfa legastungum (Johann
Heidar Johannsson, 2001; Maria Jona Hreinsdottir og Olafia Margrét Gudmundsdottir, 2009). Yngri
konur vildu einnig eiga kost & pessari skodun og jakveed umraeda um skimunina leiddi til pess ad hdn
vard adgengileg ollum konum. Samfara innleidingu skimunarinnar voknudu ymsar sidferdilegar
spurningar sem foru pé ekki hatt i umraedunni. Ahersla var fremur 16gd & teeknilega moguleika
skimunarinnar og pad ad foreldrar geetu na frekar tekid upplysta akvérdun um aframhald

medgodngunnar. Litil umraeda var i fjlmidlum um adrar hlidar skimunarinnar (Helga Gottfredsdéttir og
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Kristin Bjornsdottir, 2010). Arid 2006 var kynnt i dreifibréfi fra Landlaeknisembeettinu ad bjoda aetti
6llum barnshafandi konum/verdandi foreldrum upplysingar um fésturskimun & fyrsta pridjungi
medgodngu og samkveemt kliniskum leidbeiningum um medgonguvernd & ad bjéda 6llum barnshafandi
konum/verdandi foreldrum upplysingar um fosturskimun (Hildur Kristjansdéttir o.fl., 2010;
Landlaeknisembaettid, 2006).

1.4.2 Fo6sturgreining i modurbléai

Sidustu &ratugi hafa rannsakendur unnid ad pvi ad finna adferd vid fosturgreiningu sem felur i sér
minni inngrip. Verid er ad préa nyja tegund fdsturgreiningar, fésturgreiningu i médurblési (NIPT) par
sem tekin er blédprufa ar médurinni og 6bundid erfdaefni fostursins er skodad (Hill o.fl., 2012). bPad
var ario 1997 sem o6bundid erfoaefni féstursins var uppgotvad i blédi verdandi meedra. bessi
uppgotvun syndi fram & ad mogulegt var ad framkveema fésturgreiningu sem faeli ekki i sér haettu a
fésturlati (Lo o.fl., 1997). Haegt er ad greina 6bundid erfdaefni fostursins vid fidgurra til fimm vikna
medgodngu en pad hverfur fljétt ar blédras mddur eftir faedingu sem gerir pad sértaekt & medgdngu. b6
haegt sé ad greina erfdaefni féstursins strax vid fjogurra vikna medgdngu syna rannsoknir ad
greiningin er ekki areidanleg fyrr en vid 10 vikna medgéngu (Gil o.fl., 2015; Lo o.fl., 1997). Nokkrar
adferdir hafa verid préadar til ad skima fyrir pristeedum meo fosturgreiningu i modurbléadi (NIPT). bessi
greiningarprof gefa til kynna hvort fostrio hafi pristeedu 21 sem er algengasti litningagallinn, auk
sjaldgeefari litningagalla sem eru pristeedurnar 18 og 13. Einnig er haegt ad greina fleiri litninga- og
genagalla med pessari adferd en munurinn felst i mismunandi tegundum préfa sem eru i bodi (Benn,
2014). Helsti annmarki pessarar greiningar er ad litill en marktsekur hluti nidurstadnanna eru falskt
jakveedar og pvi parf frekari greiningu med legastungu til ad stadfesta jakveeda nidurstddu (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).

Rannsoéknir syna ad neemi fésturgreiningar i modurblodi fyrir pristeedu 21 er yfir 99% vid 10 vikna
medgodngu og falskt jdkveedar nidurstdédur eru & 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). | nylegri rannsékn Zhou o.fl.
(2014) kom fram ad neemi fésturgreiningar i modourbléadi fyrir pristaeedu 21 var 100% og tidni falskt
jakveedra nidurstadna einungis 0,1%. Urtakid i rannsokninni var 7705 punganir og af peim var gerd
7701 fosturgreining & modurblédi. Palomaki o.fl. (2011) meeldu 6bundid erfdaefni fostursins i blodi
modur og syndu nidurstodur peirra ad hlutfall greiningar a pristeedu 21 var 98,6% og tioni falskt
jakvaedra nidurstadna 0,2%. Urtakid var 212 punganir med pristeedu 21 og 1484 punganir an
litningagalla. Svipadar nidurstodur komu fram i ameriskri rannsékn frd arinu 2012 sem skodadi
greiningarhlutfall pristeedu 21 og 18 og falskt jakvaedar nidurstddur med pvi ad nota fésturgreiningu i
modurblédi. Blodprufur voru teknar vid 11-13 vikna medgdngu, skodad var 6bundid erfoaefni i 300
pungunum &n litningagalla, 50 pungunum med pristeedu 21 og 50 pungunum med pristeedu 18.
Nidurstddur rannséknarinnar syndu ad hlutfall greiningar & pristaeedu 21 var 100% og 98% fyrir
pristeedu 18, tioni falskt jakveedra nidurstadna var 0,3% (Ashoor o.fl., 2012).

Fosturgreining i modurblédi skimar fyrir ofangreindum litningag6llum med mun meiri nakveemni en

naverandi adferdir vid fosturskimun og pvi verdur mun minni porf fyrir fésturgreiningu med legastungu
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sem felur i sér 1% heettu & fésturlati. Eins og stadan er i dag getur fosturgreining i modurblodi ekki
gefid sému upplysingar og fosturgreining med legastungu en mogulegt er ad skoda nakveemlega
litningagerd féstursins med legastungu og pvi haegt ad greina sjaldgeefari litningagalla. Fosturgreining
i modurblédi er po i stddugri préun og fidldi gena- og litningagalla sem haegt er ad greina med
adferdinni er alltaf ad aukast (Benn, 2014).

pvi benda rannsoknir til ad kliniskur avinningur af uppttku fésturgreiningar i modurblodi sé augljés
par sem adferdin hefur enga heettu & fésturlati i for med sér og haegt er ad nota pessa adferd snemma
a medgongu. Aftur a maéti fast ekki jafn itarlegar nidurstédur ar fésturgreiningu i modourblédi eins og
pegar greining er fengin med fylgjusynitoku eda legvatnsastungu. Einnig parf enn ad stadfesta

jakvaeda nidurstddu Ur fésturgreiningu i modurblddi med legastungu (Benn, 2014; Hill o.fl., 2012).

1.4.3 Upplyst sampykki

I 16gum um réttindi sjaklinga nr. 74/1997 er kvedid & um ad upplysingar skulu gefnar jafn6dum og
tilefni skapast vid pau skilyrdi ad sjuklingur geti skilid paer. Oll purfum vid ad taka akvardanir er varda
heilsu okkar og almennt viljum vid sjalf taka okkar eigin akvardanir ad pvi gefnu ad vid faum
fullneegjandi upplysingar. Kliniskar leidbeiningar um medgonguvernd leggja &herslu a sjélfreedi i
akvardanatoku og upplyst val, en til pess ad verdandi médir/foreldrar hafi kost a upplystu vali verdur
ad sja til pess ad pau skilji upplysingarnar og ad peer séu lagdar fram & skiljanlegan héatt (Dickens,
2014; Hildur Kristjansdattir o.fl.,, 2010; Twiss, Hill, Daley og Chitty, 2014). Upplyst val felur i sér val
sem byggir & vitneskju, auk pess sem valid parf ad vera 6pvingad og sjalfviljugt. Upplyst val er pvi
natengt sjalfreedi einstaklingsins (Schmitz, 2013). Sumir halda pvi fram ad ekki sé haegt ad framfylgja
upplystu vali par sem einstaklingurinn geti ekki fengid vitneskju um alla pa pekkingu sem byr ad baki
rannsékninni. Mikilveegt er pvi ad gera greinarmun & fullri vitneskju og pvi ad fa fullnaegjandi
upplysingar (Dickens, 2014; Vilhjalmur, 2003).

Med upplystu sampykki er att vid rétt einstaklingsins til ad piggja eda hafna peirri medferd sem i
bodi er (Dickens, 2014). Til ad geta tekid upplysta akvordun verda einstaklingar ad vera medvitadir um
pba valkosti sem standa til boda og gera sér grein fyrir afleidingum hvers valkosts (Dickens, 2014;
Schmitz, 2013). Upplyst sampykki er skilgreint sem akvordun sem byggir & videigandi pekkingu par
sem skjélsteedingur hefur fengid fullneegjandi upplysingar og tekur sjalfvijuga &kvordun &n
utanadkomandi prystings (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).

Akvardanataka barnshafandi kvenna vegna fosturskimunar & medgdngu hefur verid skodud i
nokkrum rannsoknum (Chiang, Chao og Yuh, 2006; Helga Gottfredsdottir, 2009; Stefansdottir, Skirton,
Jonasson, Hardardottir og Jonsson, 2010). Helga Gottfredsdottir (2009) skodadi akvardanatdku
verdandi foreldra um fosturskimun par sem ahersla var medal annars & peetti eins og upplifun verdandi
foreldra af fraedslu og radgjof um skimunina. Tekin voru viétél vid 10 verdandi maedur og 10 verdandi
fedur sem hofou dkvedid ad piggja fésturskimun. Fyrstu samskipti meedranna voru i flestum tilfellum
vio faeedinga- og kvensjukddmalaekni og sex af tiu konum békudu tima i sampeett likindamat adur en
paer foru i fyrsta vidtal hja ljosmodur & medgdngunni. Margir patttakenda téludu um ad peir heféu

fengid takmarkadar upplysingar um skimunina og upplifun nokkurra peirra var st ad um hefébundna
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rannsokn veeri ad reeda. Einnig toludu nokkrir patttakendur um ad peir hefdu viljad meiri samraedur um
skimunina og meiri upplysingar um nidurstédur hennar. | rannsékninni var artak hins vegar litid og pvi
ekki heegt ad alheefa um nidurstdédur. Vardandi rannsdknarhépinn méa péd segja ad skimunin sé ekki
nogu vel utskyrd fyrir verdandi foreldrum i upphafi medgdéngu og porf sé a ad endurskoda hvernig
freedsla um fésturskimun sé veitt. Svipadar nidurstédur komu fram i rannsékn Chiang o.fl. (2006), en i
peirri rannsékn var skodad hvernig upplysingar um fosturskimun voru veittar og hvernig verdandi
foreldrar toku akvordun um skimunina. Samkveemt nidurstédunum litu patttakendur & skimunina sem
hefébundna rannsékn a medgéngu. pPatttakendur i rannsokninni virtust ekki hugleida hugsanlegar
afleidingar af rannsokninni. beir veltu pvi ekki sérstaklega fyrir sér fyrir hvad skimunin raunverulega
staedi fyrir fyrr en peir fengu jakveeda nidurstddu. Einnig kom fram ad verdandi foreldrar fengu
takmarkadar upplysingar um skimunina fra heilbrigdisstarfsmonnum og hoéféu pvi ekki kost & ad taka
upplysta akvérdun um hvort peir vildu piggja eda afpakka skimunina. | rannsékn Hildar Kristjansdéttur
og Helgu Gottfredsdottur (2014) kom fram ad peer konur sem fengu jakveeda nidurstdédur Gr skimun

hefdu viljad betri upplysingar um skimunina i upphafi medgodngu.

Ymsar sidferdilegar spurningar vakna ef taka & upp nyja tegund fosturgreiningar. Helstu
ahyggjurnar eru ad fésturgreining i médurbl6di muni grafa undan upplystu sampykki. Jafnframt ad
med upptbku greiningarinnar muni skapast haetta a ad rannséknin verdi hluti af hefobundinni
medgonguvernd og konur finni fyrir auknum prystingi & ad fara i rannséknina og sidan ad binda endi a
medgodngu ef litningagalli greinist hja fostri (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).
Pannig velta foreldrar ef til vill ekki fyrir sér afleidingum nidurstadna par sem rannséknin er bara
bl6dprufa, sérstaklega ef bodid er upp a rannséknina sem eina af mérgum 6drum blédprufum snemma
a medgongu. bPar sem rannsoknin felur ekki i sér neina heettu a fosturlati sja foreldrar hugsanlega
enga annmarka vid rannséknina og geetu liti® a fosturgreiningu i maourblédi sem hefdbundna
rannsékn eda rannsékn sem reiknad er med en lita ekki & rannsdknina sem val (Chitty, Hill, White,
Wright og Morris, 2012; Dickens, 2014; Twiss o.fl., 2014).

Mikilveegur pattur i starfi ljdsmeedra felst i freedslu og ad studla ad pvi ad barnshafandi konur taki
upplystar akvardanir vardandi rannsoknir og medferd. Visbendingar eru um ad heilbrigdisstarfsmenn
telji upplysta akvoroun ekki eins mikilveega pegar um fdsturgreiningu i maodourblédi er ad reeda
samanborid vid fosturgreiningu med legastungu. bar sem greiningaradferdin er audveld og 6rugg er
talad um ad akvordun um ad fara i rannséknina sé ekki eins erfid og &kvérdun um ad fara i
legastungu. Aftur & méti getur akvérdun um ad fara i rannsoknina haft mikla pydingu fyrir foreldra og
pvi er mjog mikilveegt ad vel sé stadid ad allri freedslu og radogjof (Deans og Newson, 2011).
Heilbrigdisstarfsmenn bera abyrgd & pvi ad verdandi foreldrar skilji veittar upplysingar og purfa ad
tryggja ad peir hafi fengid tima til ad velta upplysingunum fyrir sér adur en akvordun er tekin. Ymsar
erlendar rannséknir benda til pess ad pekkingu heilbrigdisstarfsmanna a fosturrannséknum sé
abodtavant. Einnig finnst heilbrigdisstarfsmonnum erfitt ad Utskyra rannséknina innan pess timaramma
sem peir hafa og finnst ad oft sé freedslan taeknilega og sidfraedilega erfid. bekking heilbrigdis-
starfsmanna er talin mikilvaeg til ad peir geti reett vid verdandi foreldra um fésturrannséknir og peir svo

tekid upplysta akvoréun vardandi pad hvort peir vilji piggja eda afpakka rannsdknina og skilji
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afleidingar hennar (Ahmed, Bryant og Cole, 2013; Ekelin og Crang-Svalenius, 2004; Sigran
Ingvarsdéttir, Helga Gottfredsdottir og Hildur Kristjansdottir, 2012; Skirton og Barr, 2010; Tyzack og
Walllace, 2003).

1.4.4 Vidhorf barnshafandi kvenna til fosturgreiningar

Nokkrar rannsoknir hafa verid gerdar & vidhorfum og pekkingu barnshafandi kvenna/verdandi foreldra
til fosturskimana og fésturgreiningar (Dahl, Hvidman, Jargensen og Kesmodel, 2011; Schoonen o.fl.,
2011). Aftur & moti hefur vidhorf barnshafandi kvenna/verdandi foreldra til mismunandi tegunda

fésturgreiningar litid verio rannsakad.

Nokkrar erlendar rannséknir benda til pess ad vidhorf barnshafandi kvenna til fésturgreiningar i
modurblédi sé jakveett og ad greiningin sé pvi jdkvaed proun i medgdnguvernd (Kelly og Farrimond,
2012; Lewis, Hill, Silcock, Daley og Chitty, 2014; Tischler, Hudgins, Blumenfeld, Greely og Ormond,
2011; Verweij o.fl., 2013;). Visbending er jafnframt um ad upptaka fésturgreiningar i médurblddi yroi
meiri en han er med naverandi fosturskimun fyrir litningagéllum (Lewis o.fl., 2014; Verweij o.fl., 2013). |
hollenskri rannsokn var vidhorf barnshafandi kvenna til fésturgreiningar i moédurbl6di skodad.
Spurningalisti var lagour fyrir 340 barnshafandi konur og svérudu 147 konur listanum (svarhlutfall
43%). Fram kom ad 81% péatttakenda myndi fara i fésturgreiningu i modurblodi veeri pad i bodi.
Jafnframt kom fram ad rimlega helmingur (57%) patttakenda myndi fara i fésturgreiningu i modurblodi
sem annars myndi hafna fosturskimun & fyrsta pridjungi medgéngu (Verweij o.fl., 2013). Astaeda fyrir
miklum ahuga barnshafandi kvenna a greiningunni virdist vera 6ryggi rannséknarinnar, en greiningin
hefur enga heettu a fésturlati i for med sér (Tischler o.fl., 2011). Rannsoknir syna ad vidhorf
barnshafandi kvenna til fésturgreiningar i médourblédi er almennt jakveett (Lewis o.fl., 2014; Verweij
o.fl., 2013). Samkvaemt peim nidurstédum pa héféu paettir eins og namkveemni, dryggi og ad pad sé
haegt ad framkvaema rannsdknina snemma a medgbngu ahrif &4 viohorf kvenna a medgoéngu. Samt
sem adur komu fram ymsar sidferdilegar spurningar eins og um ahrif & samfélag fatladra, um haettu 4
ad rannséknin verdi hluti af hefébundnum blédprufum a medgdngu og um aukinn prysting &
barnshafandi konur um ad fara i fostureydingu ef litningagalli greinist hja fostri (Kelly og Farrimond,
2012; Lewis, Hill og Chitty, 2014; Lewis, Silcock og Chitty, 2013).

Barnshafandi konur meta 6ryggi vid fosturgreiningu mikils og eru tilbunar ad bida lengur eftir
nidurstodum fyrir druggara og nakveemara préf (Bishop o.fl., 2004; Hill o.fl., 2012; Lewis o.fl., 2014;
Tischler o.fl.,, 2011; Verweij o.fl., 2013). Tischler o.fl. (2011) skodadi vidhorf barnshafandi kvenna til
fésturgreiningar i médurblédi og hvada peettir geetu haft ahrif & upptoku greiningarinnar. batttakendur
voru 114 barnshafandi konur og svarhlutfallid var 80,9%. Samkvaemt nidurstddunum myndu flestir
péatttakendur fara i greininguna veeri pad i bodi eda 71,9%. S& pattur sem langflestum patttakendum
(75%) fannst mikilveegastur var 6ryggi greiningarinnar, par a eftir kom nakveemni (13%) og ad haegt
veeri ad framkvaema rannséknina snemma & medgongu (7%). Hill o.fl. (2012) komust ad svipadri
nidurstdou en heetta a fosturlati var sa pattur sem hafdi mest ahrif & vidhorf barnshafandi kvenna til
fésturgreiningar. Um var ad rseda megindlega rannsokn par sem studst var vid valkostasnid (e.
discrete choice experimental design). Settar voru fram 10 valkostaspurningar par sem patttakendur

voru bednir um ad velja & milli tveggja tegunda fosturgreiningar. patttakendur i rannsékninni voru 335
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barnshafandi konur og samkveemt nidurstddunum valdi pridjungur patttakenda fésturgreiningu med
engri heettu & fosturlati i 6llum valkostunum. [ nyrri grein Lewis o.fl. (2014) & vidhorfi barnshafandi
kvenna kemur fram ad konur eru jakveedar fyrir pvi ad adferd eins og fosturgreining i méourblédi sé
notud til fésturgreiningar en 88,2% patttakenda sagdist myndi fara i rannséknina veeri hdn i bodi. beim
fannst jakveett ad haegt vaeri ad nota adferdina snemma & medgéngu og ad hin feeli ekki i sér haettu a
fésturlati. Einnig fannst peim skipta miklu mali hve ndkveem greiningin var i samanburdi vid naverandi
fésturskimun og feekkadi pannig fjdlda kvenna sem pyrfti ad taka akvordun um legastungu. Samkvaemt
nidurstddunum nefndu 70,1% patttakenda 6ryggi sem mikilveegasta patt greiningarinnar og 16,8%
nefndu nakvaemni. pPatttakendur téldu po ad akvedin haetta veeri a pvi ad slikt greiningarpréf yrdi ad
hefd i medgonguvernd og ad konur aettu erfidara med ad hafna pvi par sem um éverulegt inngrip er ad
reeda og haegt ad samreema vid adrar blédprufur sem teknar eru snemma & medgongu (Lewis o.fl.,
2014).

bPegar skodad er hvada peettir fosturgreiningar skipta barnshafandi konur mestu mali eftir aldri
kemur i ljés ad eldri konur leggja meiri dherslu & nadkveemni préfsins en yngri konur (Hill o.fl., 2012;
Mulvey, Zachariah, Mcllwaine og Wallace, 2003). Nidurstodur Mulvey o.fl. (2003) syndu ad konur >37
ara vilja greiningu med mestu mogulegu nakvaemni an tillits til tioni falskt jakvaedra nidurstadna. Aftur
a mati skipti yngri konur mestu mali ad tioni falskt jakveedra nidurstadna veeri sem laegst, pad er ad

haetta a fosturlati vaeri sem minnst.

Umraeda um fosturgreiningu og radgjof heilbrigdisstarfsmanna til barnshafandi kvenna er
mikilveegur pattur i akvordun peirra um ad fara i greininguna eda ekki (Tischler o.fl., 2011). Samkvaemt
Tischler o.fl. (2011) s6gdust 20% patttakenda gera pad sem laeknirinn myndi meela med. Nidurstédur
Heuval o.fl. (2010) géfu visbendingar um ad faedingarleeknar og ljésmaedur litu svo & ad upplyst
sampykki veeri ekki eins mikilvaegt fyrir fosturgreiningu i médurblddi og pad veeri fyrir fésturgreiningu
med legastungu. Peim fannst sidur mikilvaegt ad radgjof og greining feeri ekki fram & sama deginum,
jafnframt pvi sem peim fannst sidur mikilveegt ad konurnar skrifudu undir sampykki adur en peer feeru i
greininguna.

Nidurstodur ofangreindra rannsékna eiga pad allar sammerkt ad pad sem skiptir barnshafandi
konur mestu mali vardandi fésturgreiningu er ad profid sé oruggt, pad er ad pad hafi enga haettu a
fésturlati i for med sér. Nokkrar nylegar erlendar rannsoknir hafa skodad vidhorf barnshafandi kvenna
til fosturgreiningar i méourbl6di og hvada peettir fosturgreiningar eru mikilvaegastir fyrir barnshafandi
konur. Vidfangsefnid hefur ekki verid skodad adur hér a landi en slik rannsékn er naudsynleg i
tengslum vid frekari stefnumétun og tilbod um pjénustu a pessu svidi hér & landi. bar sem ljdsmaedur
eru i lykilhlutverki i freedslu til barnshafandi kvenna er mikilveegt ad paer beeti vid sig pekkingu samfara

aukinni préun i fosturrannséknum og eigi kost & ad saekja ndmskeid og fraedslu.

1.4.5 Sioferdileg alitamal

Sioferdileg alitamal hafa alltaf fylgt fosturskimun og fosturgreiningu og med aukinni préun og teekni &
pessu svidi vakna enn fleiri sidferdilegar spurningar (Schmitz, 2013). bessar nyju spurningar og
vangaveltur tengjast sidfreedi og tilvist mannsins. Eru 6ll lif jafn mikils virdi og hver hefur vald til ad

akveda hvada lif er pess virdi ad pvi sé lifad? Er sjukdémurinn pad alvarlegur ad féstureyding eigi ad
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vera moguleiki? Er sjalfsagt ad eyda ollum féstrum sem greinast med fravik? Hvort pad sé sidferdilega
rétt ad eyda féstrum med Down heilkenni verdur ekki svarad hér, enda er petta mjog flokid méal og ekki
til nein einféld svor vio pvi. Med tilkomu fosturskimana standa foreldrar frammi fyrir floknum
akvorounum og foreldrar geta purft ad taka akvérdun um aframhald medgdngu eda fdstureydingu i
kjolfar skimunar eftir ad greining a litningagalla hefur verid stadfest. Akvardanir i kjolfar greiningar geta
reynst mjog erfidar og peim fylgir oft mikid tilfinningalegt alag en vidhorf, gildismat og pekking eru
paettir sem hafa ahrif a vidhorf foreldra til fosturskimana og fostureydinga (Ekelin og Crang-Svalenius,
2004; Helga Gottfredsdottir, 2009; Helga Gottfredsdottir og Kristin Bjornsdéttir, 2010; Williams o.fl.,
2005). | ranns6kn Ekelin og Crang-Svalenius (2004) komu fram ymsar sidferdilegar vangaveltur hja
ljGsmaedrum. Um var ad raeda spurningalistakdnnun og svorudu 63 ljosmaedur listanum (svarhlutfall
79%). Nokkrar ljosmeedur i rannsékn peirra tdludu um valid sem foreldrar purfa hugsanlega ad standa
frammi fyrir og hvernig hugsun um fétlun hefdi breyst i pjodfélaginu. Ymsar spurningar komu fram, til
deemis: Fyrir hvern er petta gagnlegt? Konuna, samfélagid og af hverju? Hvad gefur okkur rétt til ad
neita einhverju lifi? batttakendur tdludu um ad heilbrigdiskerfid setti konurnar i sidferdilega klemmu
med pvi ad bjoéda upp & rannséknina. | rannsokn Williams o.fl. (2005) kom fram ad barnshafandi konur
veltu fyrir sér sioferdilegu gildum sinum adur en paer féru i fdsturskimun & medgdngu. Nidurstddur um
auknar likur a litningagalla Ur skimun olli oft langvarandi vanlidan hja konunum pratt fyrir edlilegar

nidurstodur ar fosturgreiningu sem framkvaemd var i kjolfario.

Kostir fésturgreiningar i moourbléadi eru augljésir. betta er tiltélulega einféld rannsdkn sem haegt er
ad framkveema snemma a medgoéngu og felur ekki i sér heettu a fésturlati. Helstu ahyggjur vardandi
upptdku a greiningunni eru ad rannsoknin muni verda hluti af hefébundnum rannséknum & medgéngu
og pannig grafa undan upplystu sampykki ef ekki er brugdist rétt vio pegar rannséknin er innleidd i
medgdnguvernd. Ymsar spurningar vakna ef taka & upp nyja tegund fésturgreiningar en sidferdileg
umraeda um fosturgreiningu hefur ekki farid hatt i samfélaginu. Hvers konar radgjof verdur i bodi? Hver
veitir radgjofina og vido hvada medgdngulengd er radgjof veitt? Mikilveegt er ad svara pessum

spurningum adur en ny tegund fésturgreiningar er tekin upp i medgénguvernd.

Ljosmeedur eru i lykilhlutverki i pjonustu vid verdandi meedur og foreldra. Ljosmaedur purfa ad vera
tilbanar til pess ad reeda flékin sidferdileg mal eins og akvérdun um féstureydingu eda pad ad eignast
barn med fotlun. Greining litningagalla leidir ekki til leekningar a peim goéllum sem finnast heldur leidir
han i flestum tilfellum til fostureydingar. beir foreldrar sem akveda ad eignast barn med litningagalla
meeta oft moétstédu, vantrG og skilningsleysi samfélagsins (Helga Gottfredsdéttir, 2009; Hildur
Hardardottir, 2001; Souka o.fl., 2010; Vilhjalmur Arnason, 2003). Mikilvaegt er ad sidfreedileg umraeda
um fésturskimun sé opin og pverfagleg og heilbrigdisstarfsmenn veiti verdandi foreldrum faglega og
hlutlausa radgjof (Vilhjalmur, 2003; Zindler, 2005).
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1.5 Rannsdéknarspurningar

I rannsékninni var leitast vié ad svara eftirfarandi rannséknarspurningum:
1. Hvada peettir fésturgreiningar skipta barnshafandi konur mestu mali?
2. Er munur a vali barnshafandi kvenna eftir aldri?

3. Hvada tegund fésturgreiningar vilja barnshafandi konur?
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2 Aoferdir

2.1 Rannsoknin

Tilgangur pessa rannséknarverkefnis var ad skoda hvada peettir fosturgreiningar eru mikilvaegastir ad
mati barnshafandi kvenna, ef bornar eru saman tveer tegundir fésturgreiningar; fosturgreining i
modurblédi med pvi ad skoda 6bundid erfdaefni fostursins og fésturgreining eins og legastunga sem
felur i sér meira inngrip par sem litningagerd féstursins er skodud. betta rannsdknarverkefni er
samstarfsverkefni nokkurra Evrépulanda en pad er rannsoknarhépur i Bretlandi sem leidir
rannsoknina. Niu l6nd toku patt i pessu verkefni; island, Kanada, Danmoérk, israel, italia, Holland,
Portagal, Singapore og Bretland. Nidurstodur verkefnisins geta nyst hér & landi til frekari prounar og
skipulagningar a svidi fosturskimunar og fésturgreiningar. Medal annars munu nidurstédurnar geta
verid leidbeinandi um hvort skynsamlegt sé ad taka upp fosturgreiningu i madourblédi hér a landi med
svipudum heetti og gert hefur verid & nokkrum stédum erlendis eda hvort standa purfi ad innleidingu
slikra greiningaradferda a annan hatt. Nidurstédurnar verda einnig sendar til Bretlands og verda svor
patttakenda jafnframt borin saman & milli landa og heildarnidurstédur kynntar. Nidurstédur munu verda
kynntar i freedigreinum, & radstefnum og a fundum med fagfélki. Abyrgdamenn rannsoknarinnar hér a
landi eru Helga Gottfredsdottir, désent og namsbrautarstjori i ljosmodurfreedi vid Hi og Vigdis
Stefansdottir, erfdarddgjafi & Landspitala Haskolasjukrahusi. Hofundur vann ad peim hluta
rannsoknarinnar sem snéri ad barnshafandi konum & Islandi. Leitast var vid ad svara eftirfarandi
rannséknarspurningum: Hvada peettir fosturgreiningar skipta barnshafandi konur mestu mali? Er

munur a vali barnshafandi kvenna eftir aldri? Hvada tegund fésturgreiningar vilja barnshafandi konur?

2.2 Ppétttakendur

Rannsoéknin for fram a o6llum heilsugeeslustédvum hoéfudborgarsvaedisins sem eru 15 talsins i juni til
november 2014. Notad var hentugleikalrtak en mogulegir patttakendur voru barnshafandi konur sem
voru i medgoénguvernd & heilsugaeslustéd og voru komnar 20 vikur eda lengra a sinni medgongu.
Skilyrdi fyrir patttoku var ad konan hefdi gott vald a islensku mali. Peim konum var bodin patttaka sem
annadhvort héfou hafnad fosturskimun eda fengid nidurstédu um litlar likur & litningagalla. Alls n&di

rannsoknin til 300 barnshafandi kvenna sem voru i medgdnguvernd & fyrrnefndu timabili.

2.3 Meelitaeki

Meeliteekid er spurningalisti sem var afhentur barnshafandi konum i medgdnguvernd &
heilsugaeslustédvum hofudborgarsveedisins (fylgiskjal 1). Spurningalistinn kom fr4 Bretlandi padan
sem rannsokninni er styrt. A3 verkefninu komu Heilsugaesla héfudborgarsvaedisins, Haskali islands og
Landspitali Haskélasjukrahads. Vid undirbaning koénnunarinnar var haft samridd vid ljésmeedur a
Heilsugeeslu héfudborgarsveedisins.

Spurningalistanum var skipt upp i prja hluta, A, B og C. | hluta A voru patttakendur bednir um ad
tilgreina hvada peettir fosturgreiningar vaeru mikilveegastir, par a eftir voru péatttakendur bednir um ad
velja & milli tveggja tegunda fésturgreiningar. | hluta B voru settar fram 10 valkostaspurningar par sem

patttakendur voru bednir um velja & milli tveggja tegunda fésturgreiningar (sja mynd 1). patttakendur
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voru bednir um ad velja itrekad a milli setta af valkostum sem voru kerfisbundid settir fram a
mismunandi vegu. Valkostirnir sem settir voru fram standa ekki fyrir raunveruleg greiningarpréf sem
eru i bodi heldur eru pau tilbuningur og sett fram til ad atta sig & hvada einkenni greiningarinnar hafa
ahrif & val patttakenda. Ad lokum samanstéd hluti C af 10 bakgrunnspurningum. | rannsékninni voru

notadar lokadar og hélflokadar spurningar.

a

Eiginleiki Stig

Nakvaemni 95%, 99%, 100%

Svartimi nidurstadna 10, 12, 16 vikur

Heetta & fosturlati Litil ahaetta (1%), engin aheetta
Upplysingar Gr nidurstéoum itarlegar nidurstddur, einfaldar nidurstédur
b

Valkostur 1 Prof A Préf B

Nakveemni 99% 100%

Svartimi nidurstadna 10 vikur 12 vikur

Heetta & fosturléti Litil ahaetta (1%) Engin 4heetta
Upplysingar Gr nidurstéoum itarlegar nidurstédur Einfaldar nidurstéour

Hvort profid myndir pa frekar vilja (merktu adeins vid einn valmoéguleika)?
Prof A O Proéf B O Hvorugt [

Mynd 1. Valkostasnid (e. discrete choice experimental design). (a) eiginleikar og stig sem notud
voru i valkostunum. (b) deemi um valkostaspurningu

Um er ad reeda megindlega rannsékn par sem studst var vio valkostasnido (e. discrete choice
experimental design). Spurningalisti er gott meeliteeki til ad na fram toélfreedilegum upplysingum en
helstu kostir hans eru hve hagkveemur hann er og tiltdlulega einféld leid til gagnaéflunar. Styrkleiki
spurningalistakannana er sveigjanleiki peirra og yfirsyn. Heegt er ad afla fjdlbreyttra gagna sem
moguleiki er & ad nota i margvislegum tilgangi og slikar kannanir eru réttmeaetar par sem sterk tengsl
eru & milli pess sem félk segist gera og pess sem pad gerir (Porlakur Karlsson, 2003; Dillman, 2000).
Aftur a moti eru upplysingarnar oft frekar yfirbordslegar en spurningalistakannanir kafa sjaldnast djupt i
margbreytileika mannsins. Spurningalistakannanir henta pvi betur i yfirgripsmiklum athugunum en i
nakveemum athugunum (Polit og Beck, 2012). Veikleiki spurningalistakannana er ad paer segja ekki til

um orsakasamband og skekkja verdur vid val a patttakendum par sem valid er ekki tilviljanakennt.

2.4 Leyfisveitingar

Sott var um 0ll tilskilin leyfi fyrir rannsokninni. Bréf var sent til laekningaforstjéra Heilsugaeslu
hoéfudborgarsveedisins (fylgiskjal 2). Sétt var um leyfi fyrir rannsokninni til Visindasidanefndar (fylgiskjal
3) og rannsoéknin var tilkynnt til Personuverndar. Visindasidanefnd gerdi sméveaegilegar athugasemdir
vid umsoknina og veitti sidan leyfi fyrir rannsékninni eftir videigandi lagfeeringar & umsokninni. Umsokn
um leyfi fyrir framkveemd rannséknarinnar var send til Visindanefndar Heilsugeeslu

hofudborgarsvaedisins. Gagnasodfnun hofst um leid og o6ll leyfi fyrir rannsokninni lagu fyrir.
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2.5 Framkveemd

Rannsoéknaradilar fengu spurningalistann sendan fra Bretlandi padan sem rannsékninni er styrt en
spurningalistinn var forpro6fadur i Bretlandi. Listinn var pyddur og stadfaerdur af rannsoknaradilum hér
a landi og lasu jafnframt tveer verdandi maedur listann yfir. Brugdist var vid abendingum fra peim adur

en spurningalistinn var lagdur fram.

Um er ad reeda spurningalistakdnnun par sem 300 listum var dreift a allar heilsugaeslustédvar

hofudborgarsveedisins sem eru 15 talsins. Gagnasofnun for fram fra juni til nbvember 2014.

Ljosmaedur i medgdnguvernd fengu munnlega kynningu a rannsékninni & fundi hja Heilsugaeslu
hofudborgarsvaedisins og jafnframt fengu paer afhent kynningarbréf um rannséknina (fylgiskjal 4).
Ljosmaedurnar kynntu rannséknina fyrir barnshafandi konum eftir 20 vikna medgéngu og afhentu pa
peim sem pad vildu kynningarbréf (fylgiskjal 5). | bréfinu kom fram tilgangur rannséknarinnar og hverjir
steedu ad rannsokninni. Tekid var fram ad fyllsta trinadar veeri geett um allar upplysingar og ad
spurningalistarnir veeru énafngreindir og svor ekki & neinn hatt rekjanleg til patttakenda. Tekid var fram
ad patttakendum veeri frjalst ad hafna patttoku eda heetta i rannsékninni & hvada stigi sem veeri. baer
konur sem lystu sig tilbunar til patttoku fengu sidan afhentan spurningalista en pad ték um 10-15
minatur ad svara listanum. Spurningalistanum var svarad af konunni einni sem sidan skiladi listanum i

mottdkuna & sinni heilsugaeslustoo.

2.6 Tolfreedileg urvinnsla

Vio télfraedilega Urvinnslu var notad tolfreediforritid Statistical package for social science (SPSS), 22.
Utgafa. Tekin var saman lysandi tolfraedi bakgrunnsbreyta fyrir barnshafandi konur. Fyrir jafnbilabreytur
voru reiknud medaltdl og stadalfravik. Fyrir nafnbreytur voru settar fram tionitdlur og présentur.
Urvinnsla & valkostaspurningunum byggdi & fjdlbreytugreiningu (e. conditional logit regression
analysis). Fjolbreytugreiningin var unnin i samvinnu vid dr. Melissa Hill sem er &byrgdarmadur
rannséknarinnar i Bretlandi. Vidhorf patttakenda voru borin saman med tilliti til priggja patta;
nakveemni profsins, tima sem pad tekur ad fa nidurstdédur, haettu & fosturlati og upplysinga ur
greiningu. Allar breytur voru kédadar fyrir greininguna, nakveemni og timi voru kooud (-1 0 1) og fyrir
haettu & fosturlati og upplysingar var k6dad (0 og 1). (+ eda -) merki studulsins i fjdlbreytugreiningunni
gefur til kynna stefnu hvers péttar. Buist var vid jdkveedum studli fyrir nakveemni, itarlegar nidurstodur
0g enga heettu a fésturlati par sem gert er rad fyrir ad patttakendur vilji heldur rannsékn med meiri
nakveemni, meiri upplysingum og 6ryggi. Buist var vid neikveedum studli fyrir timapattinn sem gefur til
kynna ad patttakendur vilji heldur rannsékn sem haegt er ad framkvaema sem fyrst & medgdngu. Ad

auki voru konur eldri en 35 ara bornar saman vid paer sem voru yngri en 35 ara.

2.7 Réttmeeti og areidanleiki

I allri rannsoknarvinnu eru réttmeetar og areidanlegar nidurstédur mikilveegar, til pess ad haegt sé ad
nyta nidurstodurnar til frekari préunar og til ad beeta gaedi i starfi. Areidanlegt meelitaeki visar til
nakveemni nidurstadna, pad er hvort endurteknar meelingar a sama hlutnum leida til svipadra
nidurstadna. Reéttmeeti er mikilveegasti eiginleiki meeliteekisins par sem pad segir til um hvort

nidurstddurnar hafi einhverja pydingu. Réttmaeti segir okkur hvort meeliteekid meeli pad sem pvi er
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xtlad ad meela. Innra réttmeeti visar til pess ad hvada marki rannsékn leyfir alyktun um
orsakasamband eda hvort 6hada breytan hafi i raun ahrif & hadu breytuna en gesedi megindlegra
rannsékna byggjast ad miklu leyti & innra réttmaeti. Ytra réttmeeti visar aftur & moti til pess hvort haegt
sé ao Yfirfeera nidurstédurnar yfir & pydid en pegar pad er haegt eykur pad mikid gildi rannséknarinnar
(Gudrun Palmadottir, 2003; Sigurlina Davidsdottir, 2003). Urtakid i pessari rannsékn var allar
barnshafandi konur sem komu i maedravernd & heilsugeeslustddvar héfudborgarsvaedisins 4 tilgreindu
timabili og voru komnar 20 vikur eda lengra & sinni medgéngu. Skilyrdi fyrir patttoku var ad peer heféu
ekki fengid auknar likur & lithingag6llum Ur fésturskimun og peer purftu ad hafa gott vald a islensku.
Midad vid pessar forsendur eetti Grtakid ad na ad spegla pydid nokkud vel en akvedin skekkja kemur
fram par sem erlendar konur sem ekki héféu gott vald a islensku voru Gtilokadar ar rannsokninni.

Mikilveegt er ad patttakendur skilji vel allar spurningarnar en areidanleiki og réttmaeti spurningalista
sem meeliteekis veltur & pvi. bvi skiptir mali ad spurningarnar séu einfaldar og skyrar. Ef skilningur
patttakenda a spurningunum er mismunandi pa er meeliteekid dnakveemt og nidurstbédurnar verda pvi
ekki réttar. Mikilvaegt er ad gera patttakendum eins audvelt og kostur er ad svara listanum og par
skiptir uppsetning spurningalistans miklu mali sem og samsetning spurninga og svara (Porlakur
Karlsson, 2003).

2.8 Sioferoileg alitamal

Rannsékn parf ad uppfylla sioferdilegar krofur ekki sidur en adferdafreedilegar. Fjérar meginreglur
liggja til grundvallar sidareglum um visindarannséknir en paer eru sjalfraedi, skadleysi, velgjoéroir og
réttlaeti (Sigurdur Kristinsson, 2003).

Sjalfreedisreglan kvedur & um upplyst og 6pvingad sampykki (Sigurdur Kristinsson, 2003).
patttakendur fengu afhent kynningarbréf par sem fram kom tilgangur rannséknar og hvad félist i
patttdéku i rannsokninni. batttakendur fengu upplysingar um ad peim veeri frijdlst ad hafna patttéku og
haetta i rannsékninni a hvada stigi sem er an UGtskyringa og an afleidinga 4 adra medferd eda

umaonnun.

Skadleysisreglan fjallar um ad rannséknin megi ekki fela i sér 6parfa ahaettu fyrir patttakandann
(Sigurdur Kristinsson, 2003). Ekki er um beina aheettu ad reeda vid patttdku i rannsékninni en pad kom
fram i kynningarbréfi til patttakenda ad spurt veeri um vidkvaem mal sem geeti reynst krefjandi fyrir
patttakendur. Haft var samband vid sélfraeeding sem sampykkti ad til hans meetti leita ef & pyrfti ad
halda en enginn patttakandi 6skadi eftir peirri pjonustu. Farid var med 6ll gégn sem trinadarmal,

bakgrunnsupplysingar voru i lagmarki og pvi ekki haegt ad rekja neinar upplysingar til patttakenda.

Velgjéroarreglan snyst um pa skyldu ad gera rannsoknir sem einungis eru til hagsbéta og ad
rannsoknin eigi ad leida til Avinnings fyrir patttakendur (Sigurdur Kristinsson, 2003). patttakendur
leggja sitt af morkum til ad auka pekkingu & vidhorfum og reynslu verdandi foreldra af akvardanattku
um fosturrannsoknir. Slik pekking mun nytast fagfélki vid aframhaldandi préun & pjénustu vid verdandi

foreldra.

Réttleetisreglan snyst um jafna dreifingu a geedum, pad er ad minnihlutah6par séu verndadir fyrir
ahaettu (Sigurdur Kristinsson, 2003). Rannséknin nadi adeins til barnshafandi kvenna sem voru i

medgodnguvernd & heilsugaeslustdd og skilyrdi fyrir patttéku voru gott vald a islensku mali, auk pess ad
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hafa fengid neikvaeda nidurstddu Ur fosturskimun ef konurnar héféu farid i slika rannsékn. bannig var

ekki um ad raeda minnihlutahop sem tok patt i rannsokninni.

Rannsakendur einir hofSu adgang ad peim gognum sem tengdust rannsékninni. Ollum
upplysingum og gégnum sem tengjast rannsokninni verdur eytt ad lokinni rannsokn og pegar unnid

hefur verid ar gégnunum.

2.9 Samantekt

Rannsoknaradferdin var megindleg par sem studst var vid valkostasnid (e. discrete choice
experimental design). Urtaki® var 300 barnshafandi konur sem komu i medgénguvernd &
heilsugaeslustddvar hofudborgarsveedisins a dkvednu timabili. Skilyrdi var ad peer veeru komnar 20
vikur eda lengra a sinni medgongu og ad peer hefdu ekki fengid auknar likur a litningagdllum ar

fésturskimun. patttaka var jafnframt had gédu valdi a islensku mali.

Gagnasofnun hoéfst pegar leyfi hafdi fengist fyrir rannsékninni fra Visindasidanefnd og Visindanefnd
Heilsugaeslu hofudborgarsveedisins. Gognin voru slegin inn i tolfreediforritid SPSS og unnid var ar

g6gnunum med lysandi tolfraedi og fjdlbreytugreiningu.
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3 Nidurstoour

3.1 pétttakendur

Alls nadi rannsoknin til 300 barnshafandi kvenna, af peim svérudu 186 barnshafandi konur
spurningalistanum (svarhlutfall 62%). Medalaldur patttakenda var 29 ar og 97,3% patttakenda var fra
islandi. Langflestir patttakendur voru i sambandi/sambid eda 92,4%. Flestir patttakendur voru med
haskolamenntun eda 60,3%. Rimlega helmingur patttakenda var triadur eda 51,7% og par af voru
langflestir kristinnar trdar eda 97,8%. Rumlega helmingur pétttakenda voru frumbyrjur eda 51,1%
patttakenda. Medal medgongulengd patttakenda var 31 vika (sja toflu 1).

Tafla 1. Bakgrunnsupplysingar

Barnshafandi konur

Heildarfjoldi (n=186)

Medalaldur (SD)
Hjuskaparstada
Einhleyp
| sambandi/sambid
Menntun
Grunnskoélaprof
Framhaldsskdélaprof
Héaskolaprof
Annad
Hvadan ert pa?
islandi
Nordurldndum
Asiu
Annad
Fjoldi barna
Ekkert
1 barn eda fleiri

29,25 (5,24)

14 (7,6%)
170 (92,4%)

20 (10,9%)
47 (25,5%)
111 (60,3%)
6 (3,3%)

181 (97,3%)
1 (0,5%)
1 (0,5%)
3 (1,6%)

93 (51,1%)
89 (48,9%)

Medal medgongulengd (SD) 30,56 (6,26)
Fésturskimun & pessari medgoéngu

Hef pegar farid i fosturskimun 160 (90,4%)

For ekki i fosturskimun 17 (9,6%)
Attu barn med Down heilkenni?

Ja 0

Nei 178 (100%)
A einhver sem pu pekkir barn med Down heilkenni?

Ja 65 (36,5%)

Nei 113 (63,5%)

Samkveemt nidurstddunum sogoust 90,4% patttakenda pegar hafa fario i fosturskimun &
medgdngunni en einungis 9,6% sodgdust ekki hafa farid i fésturskimun. patttakendur voru bednir um
ad merkja vid einn valmoéguleika vardandi pad af hverju peir 4kvadu ad fara i fosturskimun og 25,5%

s6gou pad vera til pess ad undirbla sig undir pad ad eignast barn med Down heilkenni og 23,6%
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s6gdu pad vera til pess ad hjalpa sér ad taka akvordun um féstureydinu, 43,9% foéru i fosturskimun pvi
pau vildu fa eins miklar upplysingar um féstrid og mégulegt var og 4,5% sdgdust hafa farid vegna pess
ad fosturskimun veeri hluti af hefébundinni medgdnguvernd. Af peim patttakendum sem féru ekki i
fésturskimun sogdu 41,2% ad pau myndu aldrei fara i féstureydingu og pvi veeri enginn tilgangur med
pvi ad fara i skimunina, 23,5% sogdust ekki vilja vita og purfa svo ad taka akvérdun um hvad skyldi
gera naest og 5,9% so6gou ad pad myndi valda miklum kvida ad vita ad barnid eetti vid heilsufarsvanda

ao strida.

3.2 Hvada peettir fésturgreiningar eru mikilveegastir ad mati
barnshafandi kvenna?

patttakendur voru bednir um ad rada eftirfarandi stadhsefingum um greiningarprofio eftir mikilveegi: 1)
Profig er framkveemt snemma a medgongu, 2) Prof med mestu ndkveemnina, 3) Préf sem hefur litinn
fijarhagslegan kostnad fyrir skjélsteedinga, 4) Préfio er eins 6ruggt og mdogulegt er, med lsegstu
mogulegu haettu & fosturlati, 5) Pr6f sem greinir Down heilkenni og gefur auk pess upplysingar um
vandamal sem geta valdid namserfidleikum, proskahdmlun eda 6drum heilsufarsvandamalum, 6) Proéf

sem hefur stysta bidtimann eftir nidurstédum.

Flestum patttakendum fannst mikilveegast ad rannsdknin veeri eins érugg og moégulegt veeri eda
69,4%. bar & eftir kom ranns6kn med mestu nakveemnina en 18,5% patttakenda fannst pad vera

mikilveegasti pattur rannséknarinnar (sja toflu 2).

Tafla 2. Pattum um fésturgreiningu radad eftir mikilveegi

% Mikilveegast Neest mikilv. 3. mikilv. 4. mikilv. 5. mikilv. Minnst mikilv.

Proéf framkv. snemma 7,3 25,8 39,9 16,3 7,3 34
Prof med mestu ndkvaemnina 18,5 46,1 25,3 7,9 1,7 0,6
Prof med litinn fjarhagsl. kostnad 11 11 6,2 21,3 26,4 43,8
Prof eins 6ruggt og moégulegt er 69,4 17,2 10,0 2,2 0,6 0,6
Préf sem gefur itarlegar uppl. 34 7,3 14,0 31,5 21,9 21,9
Prof med stystan bidtima e. nidurst. 11 2,2 4,5 20,8 42,1 29,2

3.3 Val a milli tveggja tegunda fésturgreiningar
patttakendur voru bednir um ad velja a milli tveggja tegunda fésturgreiningar. Sett voru upp tvd deemi,
annad deemid lysti fosturgreiningu i madurblodi (prof 1) og hitt fosturgreiningu med legastungu sem

hefur i for med sér 1% haettu a fosturlati (prof 2).

Prof 1: Profid er 99% nakveemt og segir til um hvort fOstrido er med pristaeedu 21 sem leidir til Down
heilkennis, pristeedu 18 sem leidir til Edward heilkennis, eda pristeedu 13 sem leidir til Patau
heilkennis. petta préf mun ekki gefa neinar adrar upplysingar um heilsu féstursins. Tekin er bl6dprufa
fra médur og engin haetta er & fésturlati. Hins vegar, ef nidurstédurnar eru jakvaedar mun
ljosmaadirin/laeknirinn ef til vill segja fra stadfestingarrannsokn (fylgjusynitoku eda legvatnsastungu)

sem felur i sér 1% haettu & fosturlati.
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Préf 2: Proéfio er 100% nakveemt og segir pér hvort féstrid er med pristeedu 21 sem leidir til Down
heilkennis, pristeedu 18 sem leidir til Edward heilkennis, eda pristeedu 13 sem leidir til Patau
heilkennis. Einnig mun préfid gefa upplysingar um o6nnur sjaldgaef vandamél sem geta valdid
namserfidleikum, proskahdmlun eda 6drum heilsufarsvandaméalum. betta préf hefur i for med sér
inngrip sem felur i sér 1% haettu a fésturlati.

Samkveaemt nidurstédum rannséknarinnar voldu 63% patttakenda prof 1 og 29,9% prof 2, 7,1%

patttakenda voldu hvorugt profid.

3.4 Fjolbreytugreining

i fivlbreytugreiningunni (e. conditional logit regression analysis) duttu tveir patttakendur Gt par sem peir
svorudu minna en 50% af valkostaspurningunum. Heildarfjoldi patttakenda i Urvinnslunni var pvi 184.
Jékveedi studullinn gefur til kynna ad barnshafandi konur vilji fosturgreiningu sem hefur meiri
nadkveemni, enga heettu & fosturlati og gefi itarlegar upplysingar. Eins og sést i toflu 3 voru
barnshafandi konur 1,8 sinnum liklegri til ad velja greiningu med engri haettu & fosturlati. Neikvaedi
studullinn fyrir tima nidurstadna gefur til kynna ad barnshafandi konur vilji ad fésturgreining sé gerd
fyrr & medgdngunni. Allir studlarnir voru marktaekir (tafla 3). bPegar nidurstédurnar voru skodadar eftir
aldri kom i lj6s ad konur 235 ara leggja meiri herslu & ad fa nidurstédur fyrr & medgdngunni en yngri
konur (p = 0,0180), ekki var marktaekur munur eftir aldri & 66rum pattum (tafla 4).

Skodadir voru sérstaklega peir patttakendur sem skiptu ekki Gt vali, pad er héldu sig vid sama
pattinn i 6llum valkostunum (e. nontraders). Af peim sem skiptu ekki Ut vali voldu 64 (34,8%) hvoruga
greininguna i 6llum valkostunum; 52 (28,2%) véldu greiningu sem hafdi enga heettu a fésturlati; 3
(1,6%) voldu alltaf greiningu med mestu nakveemnina; 3 (1,6%) voldu greiningu med itarlegum
upplysingum; og einungis 2 (1,1%) voldu greiningu sem var framkvaemd sem fyrst & medgongu i 6llum

valkostum (tafla 5).

Tafla 3. Fj6lbreytugreining (e. conditional logit regression analysis) fyrir barnshafandi konur

Barnshafandi konur

(n=184)
Eiginleikar Studull (95% CI)® p gildi
Nakvaemni 0,194 (0,152 til 0,237) <0,0001
Timi nidurstadna -0,182 (-0,215 til -0,149) <0,0001
itarlegar upplysingar 0,420 (0,275 til 0,565) <0,0001
Engin heetta & fosturlati 1,875 (1,697 til 2,053) <0,0001

ClI-6ryggisbil
a. Fjoldi athugana = 5511; Pseudo-R2 = 0.3705
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Tafla 4. Fjolbreytugreining, samanburdur eftir aldri

Konur <35 Konur 235

(n=145) (n=36)
Eiginleikar Stusull® Stusull® p gildi
Nakvaemni 0,199 0,190" 0,8848
Timi nidurstadna -0,162 -0,277 0,0180
itarlegar upplysingar 0,402 0,549% 0,4678
Engin heetta a fosturlati 1,801 2,250 0,1048

# Studull marktaekur <0,005
Allir adrir studlar markteekir <0,0001
a. Fjoldi athugana = 4341; Pseudo-R? = 0,3770 b. Fjoldi athugana = 1077; Pseudo-R? = 0,3901

Tafla 5. patttakendur sem skiptu ekki at vali

Barnshafandi konur

(n=184)
Voéldu préf med mestu nakveemni i 6llum valkostum 3 (1,6%)
Voéldu préf sem var framkvaemt sem fyrst i 6llum valkostum 2 (1,1%)
Voldu préf med itarlegum upplysingum i 8llum valkostum 3 (1,6%)
Véldu préf med enga aheettu i 6llum valkostum 52 (28,2%)
Véldu hvorugt profio i 6llum valkostum 64 (34,8%)

Utreikningur & hlutfalli patttakenda sem voru tilbanir til ad skipta Gt vali (e. marginal rates of
substitution) syndi fram a sterka tilhneigingu patttakenda til ad velja greiningu med engri haettu a
fosturlati (tafla 6). Eins og sést i téflu 6 voru patttakendur tilbdnir til ad bida mun lengur eftir
nidurstddum og tilbunir til ad seetta sig vid minni nakveemni ef greiningin hefdi enga haettu 4 fosturlati i

for meo sér.

Tafla 6. Hlutfall peirra sem voru tilbanir ad skipta at vali

Fjoldi vikna sem patttakendur Minnkun & ndkvaemni (%) sem
eru tilbanir til ad bida pattt. eru tilbunir ad seetta sig vid
Greining med engri heettu & fosturlati 10,30 (1,875/-0,182) 9,66 (1,875/0,194)
Greining med itarlegum upplysingum 2,31 (0,420/-0,182) 2,16 (0,420/0,194)
Greining med 5% meiri nakvaemni 5,33 (0,194/-0,182 x5) -
Greining sem framkveemd er snemma - 0,94 (-0,182/0,194)
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4 Umraeda

Tilgangur rannsdknarinnar var ad skoda hvada peettir fésturgreiningar eru mikilveegastir ad mati
barnshafandi kvenna. Bornar voru saman tveer tegundir fésturgreiningar; fésturgreining i
modurblédi (NIPT) og fosturgreining med legastungu sem felur i sér meira inngrip. Mikid hefur
verid skrifad um fosturgreiningu i médurblodi & sidastlidnum arum en fdésturgreining i madurblédi
er nu pegar i bodi & einkastofum i yfir 60 16ndum. Mikilvaegt er ad skoda vidhorf barnshafandi
kvenna til greiningarinnar &dur en rannséknin er tekinn inn i hefdbundna medgdnguvernd hér &

landi.

Helstu nidurstddur pessarar rannsoknar eru ad 6ryggi er s& pattur fosturgreiningar sem skiptir
barnshafandi konur langmestu mali. patttakendur voru tilbanir ad sampykkja greiningarprof med
minni nakveemni og bida lengur eftir nidurstédum fyrir prof med engri heettu & fosturlati.
Nidurstédurnar gefa jafnframt visbendingu um ad upptaka & fésturgreiningu i modurblédi yroi
meiri en hin er med naverandi fésturskimun fyrir litningag6llum. Nidurstédurnar yta undir
mikilveegi pess ad radgjof um fésturrannséknir feli i sér umraedu um fleiri paetti en éryggi profsins.
Ad 60rum kosti er heetta & ad barnshafandi konur velti ekki 66rum pattum profsins fyrir sér og atti

sig ekki & hvada afleidingar nidurstddur ar greiningunni geta haft i for med ser.

| pessum kafla verdur fjallad um helstu nidurstédur rannsoknarinnar Gt fra
rannséknarspurningunum, peaer tllkadar og dregnar alyktanir af peim og bornar saman vio
nidurstddur rannsékna sem til eru um efnid. Fjallad verdur um styrkleika og takmarkanir

rannsoknarinnar, hagnytingu og hugsanlegar framtidarrannsoknir.

4.1 Foésturrannsoknir & medgoéngu

patttakendur voru barnshafandi konur i hefdbundinni medgénguvernd a heilsugaeslustédvum
héfudborgarsveedisins, medalaldur patttakenda var 29 &r og meira en helmingur pétttakenda var

med haskolaprof. Nidurstddurnar syndu ad langflestir patttakenda (90,4%) hofou farid i
fésturskimun & medgdngunni en upptaka & fésturskimun er meiri & hoéfudborgarsveedinu en a
landsbyggdinni sem getur haft ahrif a nidurstédurnar (Gudrin Korméksdottir, 2013; Stefansdottir
o.fl., 2010). begar spurt var nanar Ut i asteeduna fyrir pvi ad hafa farid i féosturskimun sdgdust
rimlega 40% hafa farid til pess ad fa eins miklar upplysingar um féstrid og mdgulegt veeri.
Ahugavert er ad fjordungur patttakenda sagdi asteeduna vera til ad undirbtia sig ad eignast barn
med Down heilkenni en skyrsla feedingarskraningarinnar fra 2010-2013 synir ad 6llum féstrum

sem greindust med pristeedu 21 sem leidir til Down heilkennis var eytt & pessu timabili.

Ef fosturgreining i modurblédi yrdi tekin upp hér a landi myndi draga umtalsvert ar
legastungum en paer hafa i for med sér 1% heettu a fosturlati. Rannsoknir fjalla um mikilveegi pess
ao sérfreedingar framkveemi lagmarksfjélda legastungna til ad halda uppi faerni (Giorlandino o.fl.,
2009; Tabor, Vestergaard og Lidegaard, 2009). | ranns6kn Tabor o.fl. (2009) kom fram ad fjoldi
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legastungna & ari haféi ahrif & fésturlatstioni en fésturlatstionin var hlutfallslega heest a peim
stédum sem voru med feestu legastungurnar. bvi ma ihuga hvort ad faekkun legastungna sem
yrdi i kjolfar a innleidingu fosturgreiningar i modurblddi yrdi pess valdandi ad faedingarleeknar
eettu erfitt med ad halda uppi feerni. Ef legastungum myndi feekka umtalsvert geeti ordid enn
mikilveegara ad adeins fair sérfreedingar myndu sja um pessar adgerdir hér a landi pannig ad hver

og einn myndi n4 ad framkveaema aseettanlegan fjdlda adgerda.

4.2 RannsoOknarspurning 1

Hvada peettir fésturgreiningar skipta barnshafandi konur mestu mali?

Oryggi var sa pattur fosturgreiningar sem skipti barnshafandi konur langmestu mali, pad er ad
rannsoéknin hefdi enga heettu a fosturlati i for med sér (69,4%), par a eftir kom nakvaemni
rannséknarinnar (18,5%) og svo ad rannsoknin veeri framkvaemd snemma & medgongu (7,3%).
betta er i samraemi vid nidurstddur Gr nylegri breskri rannsokn fr& 2014 par sem 70,1%
patttakenda nefndu 6ryggi sem mikilveegasta péatt rannséknarinnar og 16,8% nefndu nakvaemni
(Lewis o.fl., 2014). Tischler o.fl. (2011) komust ad svipadri nidurstddu en i peirri rannsoékn nefndu
75% Oryggi sem mikilvaegasta patt rannséknarinnar, 13% nakveemni og 7% ad haegt veeri ad

framkveema rannsoknina snemma a medgoéngu.

Nidurstédurnar syna ad péatttakendur vilja fosturgreiningu sem er nakveem, o6rugg, gefur
itarlegar upplysingar og sem er framkveemd sem fyrst & medgongu. Engin haetta & fésturlati var
sa pattur sem skipti barnshafandi konur mestu mali. Samkvaemt nidurstédunum valdi ramlega
fjordungur patttakenda greiningu med engri haettu a fosturlati i 6llum valkostunum 6hasd 6édrum
pattum greiningarinnar. Einnig voru patttakendur tilbGnir ad bida lengur eftir nidurstédum og seetta
sig vid minni ndkveemni fyrir greiningu sem hefdi enga haettu a fosturlati i fér med sér. Svipadar
nidurstddur fengust i rannsokn Hill o.fl. (2012) en i peirri rannsékn valdi pridjungur barnshafandi
kvenna fésturgreiningu med engri heettu a fosturlati i 6llum valkostum. Patttakendur toku 6ryggi
greiningaradferdarinnar fram yfir adra peetti en mikilveegt er ad barnshafandi konur fai radgjof sem
felur i sér umraedu um fleiri paetti en 6ryggi adferdarinnar og 16gd sé ahersla a ad peer skilji hvad

nidurstodurnar feli | sér.

4.3 RannsoOknarspurning 2

Er munur & vali barnshafandi kvenna eftir aldri?

Pegar nidurstédurnar voru bornar saman eftir aldri kom i ljés ad konur =35 ara leggja meiri
aherslu & ad fa nidurstdédur fyrr & medgongunni en yngri konur en ekki var marktaekur munur &
00rum péttum eftir aldri kvenna. Aftur & moti hafa erlendar rannséknir synt ad eldri konur vilja
fésturgreiningu med mestu mogulegu nakveemni frekar en yngri konur. Samkveemt nidurstédum
Mulvey o.fl. (2003) 16gdu konur >37 ara meiri aherslu & ndkvaemni profsins en yngri konur sem

vildu préf par sem tioni falskt jakveedra nidurstadna var sem leegst. Hill o.fl. (2012) komust ad
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sambeerilegum nidurstédum sem syndu ad konur = 35 ara l6gdu meiri aherslu a nakvaemni en
yngri konur. Tidni litningagalla hja féstri eykst med heekkandi aldri en sa pattur hefur liklega ahrif

a pennan mun eftir aldri pegar kemur ad nakvaemni préfsins.

4.4 RannsoOknarspurning 3

Hvada tegund fésturgreiningar vilja barnshafandi konur?

Nidurstodurnar gefa til kynna ad barnshafandi konur myndu velja fésturgreiningu i moédurblodi
fram yfir fésturgreiningu med legastungu. Visbending er um ad upptaka fésturgreiningar i
mOodurblédi yréi meiri en hiin er med ndverandi fosturskimun fyrir litningagdllum. Haetta a fosturlati
sem fylgir fésturgreiningu med legastungu er akvedin hindrun en ef pessi hindrun yrai fjarleegd er
liklegt ad mun fleiri barnshafandi konur myndu fara i greininguna (Lewis o.fl., 2014; Verweij o.fl.,
2013). Kostir fosturgreiningar i médurblddi eru augljésir umfram legéstungu. betta er tiltdlulega
einféld rannsokn sem haegt er ad framkveema snemma a medgdngu og felur ekki i sér heettu &

fosturlati.

Helstu ahyggjur sem hafa komid fram eru ad fésturgreining i modurblédi muni grafa undan
upplystu sampykki. Par sem rannséknin er 6rugg og einfold i framkveemd verdi heetta & ad hin
verdi hluti af hefdbundnum blédprufum & medgdngu. Visbendingar eru um ad feedingarleeknar og
ljésmaedur liti & upplysta akvordun sem sidur mikilveega vid fésturgreiningu i modurbl6di en vid
fésturgreiningu med legastungu. Heetta er a ad barnshafandi konur fai ekki eins gédar
upplysingar og raagjof ef fésturgreining i maédurblodi yrdi tekin upp eins og peer fa fyrir
fésturgreiningu med legastungu (Heuval o.fl., 2010). Mikilveegt er ad vel sé stadid ad radgjof um
greininguna og ad barnshafandi konur/verdandi foreldrar skilji afleidingar greiningarinnar. |
rannsokn Vigdisar Stefansdottur o.fl. (2010) kom fram ad rétt rimlega helmingur patttakenda taldi
sig fa naegar upplysingar um fésturskimun til ad geta tekid upplysta &kvoroun. Samkveemt
nidurstddum rannséknar Helgu Gottfredsdéttir (2009) voru fyrstu samskipti barnshafandi kvenna
a medgongu i flestum tilvikum vid feedinga- og kvensjukdémalaekni og flestar héfdu fengio tima i
sampeett likindamat adur en paer komu i fyrsta vidtal til lj6smodur. patttakendur téludu um
takmarkadar upplysingar um skimunina og upplifun nokkurra peirra var st ad um hefébundna
rannsokn veeri ad reeda. | ljosi nidurstadna rannsokna er mjog mikilveegt ad vel sé stadid ad
freedslu og réadgjof til barnshafandi kvenna um fésturgreiningu. Par sem fyrstu samskipti
barnshafandi kvenna eru yfirleitt vido feedinga- og kvensjukdomalaekni mé& velta pvi fyrir sér hvort
porf er & ad barnshafandi konur byrji fyrr i medgdnguvernd hjé ljosmédur en venjan er i dag.
Ljosmaedur eru i lykilhlutverki i pjénustu vid verdandi meedur og foreldra og aukin préun i
fosturskimun og fosturgreiningu kallar & aukna pekkingu ljosmaedra a pessu svidi. bekking
fagfolks og pad hvernig upplysingarnar eru settar fram skiptir mali vid upplysingagjof um
fésturrannséknir. Upplysingar um fosturrannsoknir purfa ad fela i sér freedslu um taeknilegar hlidar

skimunarinnar jafnt sem sidfraedilegar (Zindler, 2005). Nidurstédur rannsékna syna ad pekkingu
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ljdsmaedra & fésturrannsdknum er abdtavant, ad peer upplifi timaskort sem hindrun i ad gefa
verdandi foreldrum naegar upplysingar pegar kemur ad fésturrannséknum og finnist freedsla um
rannsoknina baedi vera teeknilega og sidfraedilega erfida (Ahmed o.fl., 2013; Sigrun Ingvarsdéttir
o.fl., 2012; Skirton og Barr, 2010).

4.5 Samantekt

| pessari rannsokn var skodad hvada peettir fosturgreiningar eru mikilveegastir ad mati
barnshafandi kvenna, auk pess sem skodad var hvort munur veeri & svirum patttakenda eftir
aldri. Helstu nidurstddur voru peer ad barnshafandi konur 16gdu mesta aherslu a ad
greiningaradferdin veeri 6rugg, pad ad engin heetta veeri & fésturlati. Rumlega fjoroungur
patttakenda valdi greiningaradferd med engri haettu a fésturlati i ollum valkostaspurningunum
6had 6drum pattum greiningarinnar. Jafnframt voru patttakendur tilbanir ad bida lengur eftir
nidurstddum og saetta sig vid minni nakveemni ef greiningin hefdi enga heettu & fésturlati i for med
sér. Einungis var markteekur munur a einum paetti eftir aldri patttakenda en peir sem voru 235 ara

[6gdu meiri &herslu & ad bidin eftir nidurstddum veeri sem styst.

4.6 Styrkleikar og takmarkanir rannsoknar

Eftirfarandi rannsokn var spurningalistakénnun en styrkur spurningalistakannana felst fyrst og
fremst i pvi ad unnt er ad safna fjélbreyttum gognum & stuttum tima (porldkur Karlsson, 2003).
Helstu takmarkanir pessarar rannsoknar er lagt svarhlutfall barnshafandi kvenna eda einungis
62% og pvi erfitt ad alhaefa nidurstédurnar yfir a pydid. Yfir helmingur patttakenda var med hétt
menntunarstig og Urtakid var eingdngu af hdfudborgarsveedinu. Upptaka & fosturskimun er meiri i
Reykjavik en a landsbyggdinni og getur pad haft ahrif & svorun hopsins (Gudrin Kormaksdottir,
2013; Stefansdottir o.fl., 2010).

I rannsokninni var notad valkostasni® sem samanst6d einungis af fjorum pattum vardandi
fésturgreiningu. Ef um raunverulegar adsteedur veeri ad raeda keemu fleiri peettir til greina eins og
falskt jakveedar nidurstddur, adgangur ad greiningarpréfum og kostnadur. Ekki voru skodadar
asteedur fyrir akvardanatoku patttakenda. Nidurstddurnar endurspegla ekki endilega peer
akvardanir sem patttakendur myndu taka i raunverulegum adsteedum. Patttakendur voru
barnshafandi konur komnar 20 vikur eda lengra a sinni medgoéngu og héféu annadhvort hafnad
fésturskimun eda fengid litlar likur & litningagalla. Mogulega hefdi val peirra verid annad fyrr a

medgoéngunni eda ef paer hefdu fengid nidurstédur um auknar likur & litningagalla.

4.7 Hagnyting rannséknar og framtidarrannsoknir
Rannséknin er samstarfsverkefni nokkurra Evrépulanda en pad er rannséknarh6pur i Bretlandi
sem styrir rannsékninni. Nidurstddurnar verda sendar til Bretlands og verda svor patttakenda

jafnframt borin saman & milli landa og heildarnidurstddur kynntar. Nidurstédur munu verda
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kynntar i freedigreinum, a radstefnum og & fundum med fagfélki. Nidurstédur verkefnisins munu
mogulega nytast hér a landi til frekari préunar og skipulagningar & svidi fésturskimunar og
fosturgreiningar. Fosturgreining hefur verid tekin upp vida erlendis & einkastofum en hefur enn
ekki verid tekin upp i almenna kerfinu. Nidurstddurnar geta medal annars verid leidbeinandi um
hvort skynsamlegt sé ad taka upp fésturgreiningu i médurblédi hér & landi med svipudum heetti og
gert hefur verid® a nokkrum stodum erlendis eda hvort standa purfi ad innleidingu slikra
greiningaradferda a annan hatt. Fésturskimun med sampaettu likindamati er i bodi fyrir allar
barnshafandi konur hér a landi i almenna kerfinu en velta parf fyrir sér hvort innleida eigi
fésturgreiningu i modurblédi med sama heetti. Par sem fésturgreining i médurblddi er gerd fyrr &
medgoéngu en sampaett likindamat pyrfti ad breyta ndverandi skipulagi medgdnguverndar og fa
barnshafandi konur fyrr i fyrstu skodun & medgdngu. Mikilveegt er ad fagfolk hafi gdda pekkingu a
fésturrannséknum til ad verdandi foreldrar fai fullnsegjandi upplysingar og geti tekid upplysta
akvordun um hvort peir vilji piggja eda afpakka rannséknina. Adur en fosturgreining i moédurblodi

er innleidd hér 4 landi er mikilvaegt ad proa freedslu til fagfolks vardandi efnid.

Ahugavert veeri ad gera eigindlega rannsokn en pannig veeri haegt ad fa fram dypri skilning &
akvardanatoku barnshafandi kvenna pegar kemur ad fésturgreiningu. Medal annars veeri haegt ad

skoda hvernig upplysingar og radgjof barnshafandi konur vilja vardandi fésturgreining.
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Alyktanir

| pessari umfjollun var skodad hvada peettir fosturgreiningar eru mikilvaegastir ad mati
barnshafandi kvenna en vidfangsefnido hefur ekki verid rannsakad adur hér & landi. bessi
rannsokn er samstarfsverkefni nokkurra Evropulanda en pad er rannséknarhopur i Bretlandi sem
leidir rannsoknina. Nidurstddur rannsdknarinnar munu vonandi nytast hér & landi til frekari
préunar og skipulagningar & svidi fosturskimunar og fosturgreiningar, medal annars geetu
nidurstodurnar verid leidbeinandi um hvort skynsamlegt sé ad taka upp fésturgreiningu i

modurblédi hér & landi med svipudum heetti og gert hefur verid & nokkrum stédum erlendis.

Flestum pétttakendum fannst 6ryggi rannséknarinnar vera mikilveegasti pattur fésturgreiningar.
Pad ad rannséknin hefdi enga heettu & fosturlati i for med sér hafdi mikil ahrif & &kvardanir
patttakenda 6had 66rum pattum greiningarinnar. bessar nidurstddur yta undir mikilveegi pess ad
veita gdda radgjof vardandi fésturgreiningu pannig ad verdandi foreldrar skilji rannséknina og eigi
kost a ad taka upplysta akvoréun. Par sem patttakendur 16gdu mikla aherslu a oryggi
greiningarinnar er mikilveegt ad veita radgjof sem felur i sér umraedu um fleiri peetti en 6ryggi

adferdarinnar par sem 16gd yroi ahersla & ad skilja hvad nidurstédurnar fela i sér.

Mikil préun hefur verid a svidi fosturskimunar og fésturgreiningar & undanférnum aratugum en
innleiding fosturgreiningar i mAourbléadi er vaentanleg hér a landi. Hvernig pessi nyja taekni verour
innleidd er mikil askorun og brynt er ad heilbrigdispjonustan taki virkan patt. Ljosmaedur eru i
lykilhlutverki i pjénustu vid verdandi foreldra og aukin préun i fésturgreiningu kallar & aukna
pekkingu ljosmaedra & pessu svidi. Mikilveegt er ad ljbsmaedur hafi gdéda pekkingu a
fésturgreiningu til ad peer geti veitt verdandi foreldrum fullneegjandi upplysingar um peer
rannsoknir sem i bodi eru. Taeknin proast hratt og med timanum verdur heegt ad greina enn fleiri
gena- og litningagalla og verdandi foreldrar purfa hugsanlega ad standa frammi fyrir erfidum
akvorounum vardandi aframhald medgdngunnar. Samfara aukinni préun verdur radgjof um
fésturgreiningu floknari en mikilveegt er ad veita samreemdar upplysingar sem byggjast a
gagnreyndri pekkingu. bar sem fdsturgreining i moédurblédi er gerd mjog snemma a medgdngu
pyrftu barnshafandi konur hugsanlega ad byrja fyrr i medgénguvernd en venjan er i dag.
Naudsynlegt er ad fagfolk geti sott nAmskeid og pjalfun i radgjof um fésturgreiningu til ad efla sig |

starfi og baeta pjénustu vio verdandi foreldra.

P6 ad svarhlutfall barnshafandi kvenna i rannsékninni hafi einungis verid 62% pa& gefa
nidurstddurnar goédar visbendingar um hvada peettir fésturgreiningar skipta barnshafandi konur

mestu mali og hvada tegund fésturgreiningar barnshafandi konur vilja.
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Fylgiskjal 1: Spurningalisti

Titill rannsdknar & frummalinu: Preferences for new diagnostic tests for Down’s syndrome during
pregnancy
Abyrgdamenn verkefnisins: Dr. Helga Gottfredsdottir og Vigdis Stefansdottir erfdaradgjafi

VIDHORF BARNSHAFANDI KVENNA TIL FOSTURGREININGAR FYRIR DOWN
HEILKENNI.

Hver er tilgangur rannsdéknarinnar?

Verid er ad proa nyjar adferdir vid fosturgreiningu & medgongu fyrir Down heilkenni. Markmid
spurningalistans er ad skoda hvada adferd til fosturgreiningar konur vilja og hvada paettir eru
mikilvaegastir pegar kemur ad vali & greiningu.

pinar hugmyndir og skodanir eru okkur mjog mikilvaegar og upplysingarnar munu hjalpa okkur
vid ad veita pa pjonustu sem best hentar barnshafandi konum.

Hvers vegna vard ég fyrir valinu?
Moérgum barnshafandi konum er bodin patttaka i pessari rannsokn.

Peim konum sem foru i fosturskimun fyrir Down heilkenni og fengu nidurstédur um litla dhaettu
eda foru ekki i fésturskimun er bodin patttaka i rannsékninni.

Verd ég ad taka patt?

patttaka i rannsdkninni er val; pu ert ekki skyldug til ad taka patt. Ef pu dkvedur ad taka ekki
patt mun pad ekki hafa ahrif & pa heilbrigdispjonustu sem pu eda fjélskylda pin feer.

Munu svor min hafa ahrif a heilbrigdispjonustu mina?
Svor pin munu a engan hatt hafa ahrif @ heilbrigdispjonustu pina.

Verdur gatt fyllsta tranadar?

Ja. Spurningalistar eru 6nafngreindir og fyllsta trinadar verdur gaett um allar upplysingar sem
aflad verdur.

Hver skipuleggur og fjarmagnar rannsoknina?

Um er ad raeda fjolpjéda rannsdkn sem er skipuldgd af rannsdknarhép fra Haskdlasjukrahusi i
London og er fjarmégnud af rannsoknasjédi i Bretlandi (NIHR). Rannséknin hefur verid
sampykkt af Visindasidanefnd hér a landi og leyfi yfirmanna stofnana liggur fyrir.

Hvar get ég fengid frekari upplysingar?
Ef pu vilt reeda um rannsdknina og studning vegna fdsturgreiningar vid einhvern

utanadkomandi, getur pu haft samband vid abyrgdamenn rannsoknar, Helgu Gottfredsdottur i
sima: 525-4989 og Vigdisi Stefansdéttur, erfdaradgjafa, i sima 543-5032.

Hvad a ég ad gera pegar ég hef svarad spurningalistanum?
Vinsamlegast skiladu spurningalistanum til ritara & pinni heilsugaeslu.
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BAKGRUNNUR
Eftirfarandi paettir fosturgreiningar verda skodadir:

e Nakvaemni: bad er misjafnt hve nakveem profin eru. Profunum sem hér er lyst geta
fundid 95%, 99% eda 100% fostra med Down heilkenni & medgdngu.

e Hvenar a medgongu koma nidurstédurnar: bad er mismunandi hvenaer haegt er ad
framkvaema proéfid og hve langan tima pad tekur ad fa nidurstédur. Haegt er ad fa
nidurstédur Ur profunum sem lyst er hér vid 10 vikna, 12 vikna eda 16 vikna
medgdngu.

e Haetta & fésturlati: Sumum préfunum fylgir engin haetta a fosturlati. Odrum préfum
(fylgjusynatoku og legvatnsastungu) fylgir aukin haetta (1% ahaetta) a fosturlati. 1%
aheetta pydir ad 1 af hverjum 100 konum sem fara i profid missa fostur.

e Nidurstodur: Yfirleitt er mogulegt ad fa fleiri en eina nidurstédu Ur fosturgreiningu.

Einfaldar nidurstodur: bessi préf munu adeins gefa til kynna hvort barnid hafi eitt af
bremur algengustu litningafravikunum - Down heilkenni (tengt litningi 21), Edward
heilkenni (tengt litningi 18) og Patau heilkenni (tengt litningi 13).

]'Itarlegar nidurstédur: bessi préf munu gefa til kynna hvort barnid hafi eitt af premur
algengustu litningafravikunum (par @ medal er Down heilkenni), auk pess sem proéfid gefur
upplysingar um akvedna sjaldgeefa sjukddma, sem moégulega geta valdid
namserfidleikum, proskahémlun eda 68rum heilsufarsvandamalum.

Hluti A: Hér a eftir ertu bedinn um ad rada eftirfarandi spurningum um
profin eftir mikilvaegi

1. Vinsamlegast radadu eftirfarandi stadhaefingum eftir mikilvaegi.

Settu 1 i reitinn fyrir pad sem er mikilvaegast; 2 fyrir bad sem er naest mikilvaegast;
3 fyrir bad sem er pridja mikilvaegast; 4 fyrir bad sem er fjorda mikilveegast og 5
fyrir fimmta mikilveegasta og 6 fyrir bad sem er minnst mikilvaegt.

Profid er framkveemt snemma & medgdngu

Préf med mestu nakvaemnina

Prof sem hefur litinn fjarhagslegan kostnad fyrir skjdlstaedinga

Préfid sé eins 6ruggt og mogulegt er, med lsegstu mogulegu haettu a fosturlati

Préf sem greinir Down heilkenni og gefur auk pess upplysingar um vandamal
sem geta valdid ndamserfidleikum, proskahémlun eda 6drum
heilsufarsvandamalum. Einnig er moéguleiki & ad préfid komi med nidurstodu
sem hefur 6ljost gildi

Préf sem hefur stysta bidtimann eftir nidurstédum

O b
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2. Vinsamlegast lestu eftirfarandi texta og svaradu spurningunum.

Gunna er gengin 10 vikur og pegar hin meetir i sina fyrstu skodun i medgdénguvernd
er henni sagt fra tveimur tegundum fosturgreiningar fyrir Down heilkenni..
Ljésmodirin segir henni jafnframt ad hudn purfi ekki ad fara i fosturgreiningu vilji han
pbad ekki. Pad sé hennar val.

Proéf 1: Préfid er 99% nakvaemt og segir til um hvort féstrid er med pristaedu 21 sem
leidir til Down heilkennis, pristaedu 18 sem leidir til Edward heilkennis, eda pristaedu
13 sem leidir til Patau heilkennis. betta préf mun ekki gefa neinar adrar upplysingar
um heilsu fdstursins. Tekin er blédprufa fra moédur og engin haetta er a fosturlati.
Hinsvegar, ef nidurstédurnar eru jakvaedar mun ljésmaodirin/laeknirinn ef til vill segja
fra stadfestingarrannsokn (fylgjusynatoku eda legvatnsastungu) sem felur i sér 1%
haettu & fosturlati.

Prof 2: Préfid er 100% nakveemt og segir pér hvort féstrid er med pristaedu 21 sem
leidir til Down heilkennis, pristaedu 18 sem leidir til Edward heilkennis, eda pristaedu
13 sem leidir til Patau heilkennis. Auk pess mun proéfid gefa upplysingar um 6nnur
sjaldgeef vandamal sem geta valdi®d namserfidleikum, proskahdomlun eda 68rum
heilsufarsvandamalum. betta prof hefur i for med sér inngrip sem felur i sér 1%
haettu & fésturlati.

Imyndadu pér ad pu sért Gunna og segdu okkur hvad pi myndir gera
] Eg myndi velja préf 1

[] Eg myndi velja prof 2

(] Eg myndi ekki fara i fésturgreiningu

Hluti B: Hér a eftir ertu bedinn um ad bera saman tveer tegundir
fosturgreiningar fyrir Down heilkenni og segja hvora pa myndir velja.

Hér fyrir nedan eru settir fram 10 valkostir. Hver valkostur felur i sér tvd mismunandi
greiningarpréf sem munu segja pér hvort barnid er med Down heilkenni. Eftirfarandi
prof eru tilbuningur og eru ekki i bodi & sjukrahtsum hér a landi.

Vinsamlegast ihugadu hvern valmoguleika fyrir sig og merktu i
videigandi kassa til ad syna hvada valkost pu vilt; A, B eda
Hvorugt

Valkostur 1 Prof A Prof B

Nakvaemni 99% 100%

Svartimi nidurstadna 10 vikur 12 vikur

Heetta a fosturlati Litil ahaetta (1%) Engin ahaetta
Upplysingar Ur nidurstédum ftarlegar nidurstédur Einfaldar nidurstdédur

Hvort profid myndir pu frekar vilja (merktu adeins vid einn valméguleika)?

Prof A [ Prof B [ Hvorugt []
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Valkostur 2 Prof A Prof B
Nakveemni 100% 95%
Svartimi nidurstadna 10 vikur 12 vikur

Heetta a fosturlati
Upplysingar Ur nidurstédum

Engin dhaetta
Einfaldar nidurstodur

Litil dheetta (1%)
ftarlegar nidurstédur

Hvort profid myndir pua frekar vilja (merktu adeins vid einn valmoéguleika)?

Prof A || Prof B | Hvorugt []

Valkostur 3 Prof A Prof B
Nakveemni 100% 95%
Svartimi nidurstadna 16 vikur 10 vikur

Heetta a fosturlati
Upplysingar Ur nidurstédum

Litil ahaetta (1%)

Einfaldar nidurstodur

Engin dhaetta
ftarlegar nidurstédur

Hvort profid myndir pa frekar vilja (merktu adeins vid einn valmoguleika)?

Prof A || Prof B | Hvorugt []

Valkostur 4 Prof A Prof B
Nakveemni 95% 99%
Svartimi nidurstadna 10 vikur 12 vikur

Haetta & fosturlati
Upplysingar Ur nidurstédum

Engin dhaetta

Einfaldar nidurstodur

Litil ahaetta (1%)
ftarlegar nidurstédur

Hvort profid myndir pua frekar vilja (merktu adeins vid einn valméguleika)?

Prof A || Prof B | Hvorugt []

Valkostur 5 Prof A Prof B
Nakveemni 95% 100%
Svartimi nidurstadna 16 vikur 10 vikur

Heetta a fosturlati
Upplysingar Ur nidurstédum

Litil ahaetta (1%)
Einfaldar nidurstdédur

Engin dhaetta
ftarlegar nidurstédur

Hvort profid myndir pu frekar vilja (merktu adeins vid einn valméguleika)?

Prof A [

Prof B [

Hvorugt [
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Valkostur 6 Prof A Prof B

Nakvaemni 95% 99%

Svartimi nidurstadna 12 vikur 16 vikur

Heetta & fosturlati Litil dheetta (1%) Engin ahaetta
Upplysingar Ur nidurstédum  [Einfaldar nidurstédur ftarlegar nidurstédur

Hvort profid myndir pua frekar vilja (merktu adeins vid einn valmoéguleika)?

Prof A || Prof B | Hvorugt []

Valkostur 7 Prof A Prof B

Nakvaemni 99% 100%

Svartimi nidurstadna 12 vikur 16 vikur

Haetta & fosturlati Engin dhaetta Litil dhaetta (1%)
Upplysingar Ur nidurstédum  |[Einfaldar nidurstédur ftarlegar nidurstédur

Hvort profid myndir pa frekar vilja (merktu adeins vid einn valméguleika)?

Prof A || Prof B | Hvorugt []

Valkostur 8 Prof A Prof B

Nakvaemni 100% 95%

Svartimi nidurstadna 12 vikur 16 vikur

Haetta & fosturlati Engin dhaetta Litil dhaetta (1%)
Upplysingar Ur nidurstédum ftarlegar nidurstédur Einfaldar nidurstdédur

Hvort profid myndir pu frekar vilja (merktu adeins vid einn valméguleika)?

Prof A || Prof B | Hvorugt []

Valkostur 9 Prof A Prof B

Nakvaemni 99% 100%

Svartimi nidurstadna 16 vikur 10 vikur

Haetta & fosturlati Engin dhaetta Litil dhaetta (1%)
Upplysingar Ur nidurstédum Einfaldar nidurstédur ftarlegar nidurstédur

Hvort profid myndir pu frekar vilja (merktu adeins vid einn valméguleika)?

Prof A [ Prof B [ Hvorugt []
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Valkostur 10 Prof A Prof B

Nakvaemni 95% 99%

Svartimi nidurstadna 16 vikur 10 vikur

Heetta a fosturlati Engin ahaetta Litil ahaetta (1%)
Upplysingar Ur nidurstédum  [ftarlegar upplysingar Einfaldar upplysingar

Hvort profid myndir pua frekar vilja (merktu adeins vid einn valmoéguleika)?

Prof A || Prof B | Hvorugt []

[Hluti C: NOKKRAR SPURNINGAR UM bIG

1. Hvad ertugomul? ... .

2. Hver er hjuskaparstada pin?
] Einhleyp [ ] i sambandi/sambud

3. Hver er hasta menntun pin?
Vinsamlegast merkid adeins vid einn valméguleika

Grunnskodlaproéf
Framhaldsskolaprof

Haskolaprof

N I I B

Heerri menntun eda annad
vinsamlegast tilgreinio: ... .

4. Ertu traud?
HIRE L] Nei

Ef ja, vinsamlegast tilgreindu hvada trd:..........ccccooveeverenne. .

5. Hvadan ert pa?
Vinsamlegast merkid adeins vid einn valmdguleika.

Eg er fré:

Islandi [ Nordurldndum ]
USA [ Asiu ]
PSllandi [] Russlandi ]
Afriku [ Annad ]
Indlandi [
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6. Attu b6rn?
(134,698 oo, barn/bérn | Nei

7. Ertu barnshafandi?

114 L] Nei
Ef ja, medgdngulengd?.............

8. Eg hef pegar farid i eda mun liklega fara i fosturskimun fyrir Down
heilkenni a medgongunni

Mjég sammala [] Sammala [] Osammala [] Mjég ésammala []

Ef pu merktir vid mjog sammala eda sammala, vinsamlegast merktu vid hvada
stadhaefing & best vid vardandi hvers vegna pu akvadst ad fara i fosturskimun
(Vinsamlegast merkid adeins vid einn valmdguleika)

[] Svo ég geti undirbuiid mig undir pbad ad eignast barn med Down heilkenni

[ Til ad hjalpa mér ad taka akvérdun um féstureydingu

[] Eg vil fa eins miklar upplysingar um fdstri® og mogulegt er

[] Vegna bess ad maki minn og fjdlskylda myndu vilja pad

[] Vegna bess ad |jdsmodirin/lseknirinn minn lagdi pas til

[] Vegna bess ad pad er hluti af hefdbundinni medgénguvernd

[] Annad, vinsamlegast tilgreini®

Ef pu merktir vid mjog 6sammala eda ésammala, vinsamlegast merktu vié
hvada stadheefing 4 best vid hvers vegna pu valdir ad fara ekki i fésturskimun
(Vinsamlegast merkid adeins vid einn valmdbguleika)

[] Eg myndi aldrei fara i féstureydingu og pvi enginn tilgangur med pvi ad fara i
skimunina

[] pad myndi valda miklum kvida ef ég kaemist ad pvi ad barnid setti vid
heilsufarsvandamal ad strida

[] Eg myndi ekki vilja vita og purfa svo ad taka dkvérdun um hvad skyldi gera naest
[] Vegna bess ad maki minn eda fjdlskylda myndu ekki vilja ad ég feeri i skimunina
] Eg myndi ekki vilja vita

L] Annad, vinsamlegast tilGreini................couweeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeseeeeeeeseeserennenn.
9. Attu barn med Down heilkenni?

HRE! | Nei

10. A einhver sem pu pekkir barn med Down heilkenni?

HRE! ] Nei

Pakka pér fyrir patttokun
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Fylgiskjal 2: Bréf til leekningaforstjéra Heilsugaeslu
héfudborgarsvaedisins

Hr. Lekningaforstjori
Heilsugaeslu hofudborgarsvadisins Reykjavik, 10. desember 2013
Ludvik Olafsson

Erindi: Beidni um leyfi til ad framkvaema rannsékn innan medgonguverndar, par sem

markmidid er ad kanna vidhorf barnshafandi kvenna til nyrrar tegundar fosturgreiningar.

Hér 4 landi stendur barnshafandi konum til boda fosturskimun snemma 4 medgongu sem felur
i sér hnakkapykktarmelingu med 6mskodun og/eda malingu lifefnavisa i bl6di modur. beim
konum sem fa auknar likur 4 litningafraviki er bodid ad fara i greiningu 4 litningagerd
fostursins med legvatnsastungu eda fylgjusynitoku. Legastungur eru ekki 4n allrar dhzettu en
likur & fosturlati i kjolfar legastungu eru um 1%. Verid er ad proa nyja tegund fosturgreiningar
sem felur { sér minni inngrip, p.e. tekin er blédprufa ir médurinni til ad greina hvort fostur er
med Downs heilkenni. Ef taka 4 nyja tegund fosturgreiningar upp i hefobundinni
medgonguvernd er mikilvaegt ad gera sér grein fyrir hvada paettir fosturgreiningar eru
mikilvagastir fyrir barnshafandi konur og heilbrigdisstarfsmenn sem sinna konum 4

medgéngu. Rannsoknin sem sétt er um leyfi fyrir er samstarfsverkefni nokkurra evropulanda.

Umsékn hefur verid send til Visindasidanefndar og par fengist leyfi fyrir rannsokninni ad pvi

gefnu ad yfirmenn vidkomandi stofnana heimili framkvaemd hennar.

Virdingafyllst, f.h ranns6knahops

Lo o o
Clecgo Lselifoe »a

Dp’: Helga Gottﬂeds/é()ttir,

Désent, namsbrautarstjori i [josmodurfradi
Hjukrunarfreedideild

Haskola Islands

Medfylgjandi eru eftirfarandi gogn:

Rannsoknaraaetlun

Kynningarblad fyrir [jésm6dur sem tekur vid pontunum i 1. heimsékn
Kynningarblad fyrir patttakendur

Afrit af sampykki Visindasidanefndar
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Fylgiskjal 3: Leyfi fra Visindasidanefnd

Helga Gottfredsdottir 17. desember 2013

Uthlia 3 . VSNb2013110031
105 Reykjavik

Efni: Vardar: 13-175-S1 Vidhorf barnshafandi kvenna i hefdbundinni medgonguvernd og
heilbrigdisstarfsmanna & Islandi, til greiningar & litningagdllum sem m.a. geta leitt til Down
heilkennis.

Visindasidanefnd pakkar svarbréf pitt, vegna adursendra athugasemda vid ofangreinda rannsoknaractlun
sbr. bréf nefndarinnar dags. 03.12.2013. | bréfinu koma fram svor og skyringar til samraemis vid
athugasemdir Visindasidanefndar og pvi fylgdu endurbeett gégn.

Fjallad var um svarbréf pitt og énnur innsend gogn & fundi Visindasidanefndar 17.12.2013.
Rannsoknaraatlunin er endanlega sampykkt af Visindasidanefnd.

Visindasidanefnd bendir rannsakendum vinsamlegast 4 ad birta VSN tilvisunarnimer rannséknarinnar par
sem vitnad er i leyfi nefndarinnar i birtum greinum um rannséknina.

Rannsakendur eru minntir & ad tilkynna rannséknarlok til nefndarinnar.

Rannsakendum ber ad senda skrifstofu nefndarinnar afrit af 6llum peim leyfum/samstarfsyfirlysingum sem
afla & vegna rannséknarinnar og um getur i umsdknargdégnum.

Aréttad er ad allar fyrirhugadar breytingar 4 pegar sampykktri rannsoknaréaatlun purfa ad koma inn til
nefndarinnar til umfj6llunar.

Jafnframt ber dbyrgdarmanni ad lata stofnanir, sem veitt hafa leyfi vegna framkveemdar rannsdknarinnar
eda Oflunar gagna vita af fyrirhugudum breytingum.

Rannsakendum er 6skad velfarnadar med rannsoknina.

Med kvedju,
f.h. Visindasidanefndar,

Kristjan Erlendsson, laeknir, formadur

63






Fylgiskjal 4: Kynningarbréf fyrir ljdsmaedur a Heilsugaeslu
héfudborgarsvaedisins

AN

vy
LANDSPITALI L
S HASKOLI ISLANDS

Hjukrunarfreedideild
Ljosmobourfreedi

Kynningarbréf fyrir Ijésmodur i medgénguvernd vegna rannséknar a viohorfi
barnshafandi kvenna og heilbrigdisstarfsmanna til greiningar & Down
heilkenni i hefdbundinni medgénguvernd

[ undirbuningi er rannsékn & vidhorfi barnshafandi kvenna og heilbrigdisstarfsmanna til nyrrar
adferdar vid greiningu & Down heilkenni i hefdbundinni medgénguvernd. Abyrgdamenn
rannsoknarinnar eru Helga Gottfredsdottir, namsbrautarstjori i Ijosmodurfraedi og Vigdis
Stefansdéttir, erfdaradgjafi Landspitala Haskolasjukrahas. Sigran Ingvarsdéttir [josmodir vinnur
ad rannsokninni sem er meistaraverkefni hennar. beim konum sem gengnar eru 20 vikur eda
lengra & sinni medgdngu og foru i fosturskimun fyrir Down heilkenni og fengu nidurstédur um
litla &hzettu eda foru ekki i fosturskimun er bodin patttaka i rannsékninni. bar konur sem veita
sampykki sitt munu fa afhent kynningarbréf um rannséknina og spurningalista sem peer fylla Gt
og skila i mottokuna & sinni heilsugaeslu.

Ef einhverjar spurningar vakna er haegt ad hafa samband vid abyrgdamenn rannsoknar, Helgu
Gottfredsdottur i sima: 525-4989 og Vigdisi Stefansdottur, erfdaradgjafa, i sima: 543-5032.
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Fylgiskjal 5: Kynningarbréf fyrir barnshafandi konur
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Hjukrunarfreedideild
Ljosmodurfreedi

Rannsokn a vidhorfi barnshafandi kvenna og heilbrigdisstarfsmanna til
greiningar & Down heilkenni i hefébundinni medgénguvernd

Ageti vidtakandi,

Pér er hér med bodid ad taka patt i rannsokn & vidhorfi barnshafandi kvenna og
heilbrigdisstarfsmanna & islandi til greiningar & Down heilkenni i hefdbundinni
medgodnguvernd. Undirritud Sigran Ingvarsdéttir 1jésmodir og meistaranemi vinnur ad
rannsokninni. Rannsoknin er unnin i samstarfi vid 4&byrgdamenn rannséknarinnar, dr.
Helgu Gottfredsdottur, ndmsbrautarstjéra i ljosmodurfreedi og Vigdisi Stefansdottur,
erfdaradgjafa.

Tilgangur pessarar rannsoknar er ad skoda vidhorf barnshafandi kvenna og
heilbrigdisstarfsmanna & Islandi til greiningar & Down heilkenni i hefdbundinni
medgonguvernd. Peim konum sem f& auknar likur & litningafraviki eftir fosturskimun er
bodid ad fara i greiningu & litningagerd féstursins med legastungu. Legastungur eru ekKi
an allrar ahaettu en likur & fosturlati i kjolfar legastungu eru um 1%. Verid er ad préa nyja
tegund fosturgreiningar sem felur i sér minni inngrip, p.e. tekin er blodprufa ar médurinni
til ad greina hvort féstur er med Down heilkenni. Ef taka & nyja tegund fosturgreiningar
upp i hefdbundinni medgénguvernd er mikilveegt ad gera sér grein fyrir hvada peettir
fésturgreiningar eru mikilvaegastir fyrir barnshafandi konur og heilbrigdisstarfsmenn sem
sinna konum & medgongu.

Rannséknaradferd
Ef pu sampykkir ad taka patt i rannsokninni felst patttaka pin i
ad svara spurningalistakdnnun sem pu fyllir sjalf Gt.

Opegindi og avinningur af patttdku i rannsokninni

EkKi er um beina ahattu ad reeda vid patttoku i pessari rannsokn, en i
spurningalistakdnnuninni er spurt um vidkveem mal sem getur reynst krefjandi fyrir
patttakendur.

Med patttoku i pessari rannsokn leggur pa pitt af morkum til ad auka pekkingu a
vidhorfum og reynslu verdandi foreldra af akvardanatoku um fosturrannséknir og skimun
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fyrir fosturgdllum. Slik pekking mun nytast fagfélki vid aframhaldandi préun & pjonustu
vid verdandi foreldra.

pagnarskyldu, nafnleynd og tranadi er heitid

Oll gégn pessarar rannsoknar verdur farid med sem trinadarmal. Vid birtingu gagna Ur
rannsokninni mun ekki vera haegt ad rekja neinar upplysingar til pin.

pér er frjalst ad hafna patttoku eda heetta i rannsékninni & hvada stigi sem er, an
utskyringa og an afleidinga & adra medferd eda umonnun.

Leyfi fyrir rannsokninni hefur fengist hja Visindasidanefnd, Personuvernd og
hjukrunarforstjéra og leekningaforstjora Heilsugaslunnar i Reykjavik.

Frekari upplysingar

Ef pu hefur spurningar vardandi rétt pinn sem patttakandi i rannsokninni eda vilt heetta
patttoku i henni getur pu snuid pér til Visindasidanefndar, Tryggvagétu 17, 101
Reykjavik. Simi: 551-7100, fax: 551-1444.

Jafnframt getur pd nad i Sigrdnu Ingvarsdottur i sima 694-1433, Helgu Gottfredsdottur i
sima 525-4989 og 663-2968 og Vigdisi Stefansdottur i sima 543-5032, ef einhverjar
spurningar vakna & medan a rannsékn stendur.

Sigran Ingvarsdéttir Dr. Helga Gottfredsdottir
Ljosmoair Namsbrautarstjori i ljésmodurfraedi
Simi: 694-1433 Haskoli Islands, Eirberg

Netfang: siil5@bhi.is 101 Reykjavik

Simi: 663-2968/525-4989
Netfang: helgagot@hi.is

Vigdis Stefansdottir

Erféaradgjafi,

Erfda- og sameindalaknisfreedideild Rannsoknarsvids
Landspitali Haskdlasjukrahus

101 Reykjavik

Simi: 543 5032

Netfang: vigdisst@landspitali.is
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