PRENATAL OCH PRE-IMPLANTATIONS
DIAGNOSTIK FOR MPS

Familjer som oroar sig for att fora over
genetiska sjukdomar till sina barn har nu flera
mojligheter. Tva av dessa mojligheter &r att
anvinda sig av  prenatal och pre-
implantationsdiagnostik. Prenatal diagnostik &r
ett sdtt att att ta reda pd om graviditeten &r
paverkad av ndgon genetisk sjukdom. Pre-
implantations diagnostik 4r en nyare teknologi
som anvinds for att testa ett embryo som har
blivit befruktat med IVF; in vitro fertilization,
(i laboratorium) fore det insemineras.

Tva typer av prenatal diagnostik:
Amniocentes och Chorionvilli prov
Amniocentes utfors vanligtvis mellan 15-18
graviditetsveckan. Det innebédr att en fin nal
sticks in i livmodern fr&n mammans mage och
sé drar man ut nagra teskedar med fostervatten.
Hudceller fran fostret gar att finna dir. Dessa
celler innehaller DNA, vilka kan testas for att
se om de innehéller samma mutation som den
som orsakar den genetiska sjukdomen hos
familjemedlemmen. Om den  speciella
mutationen hos den paverkade individen &r
okdnd, s& dr det mgjligt att testa
enzymaktiviteten i fostrets celler. Aven om
dessa metoder dr effektiva for att utréna om en
graviditet &r drabbad eller inte, sa ger de
generellt inte ndgon information om
svarighetsgraden i sjukdomen. Det dr ocksé sa
att det &r en invasiv procedur och darfor finns
det en risk for infektion, eller membran-ruptur,
vilket kan leda till missfall. Det &r uppskattat
att ungefér 1 pa varje 200-500 amniocentes-
procedurer leder till forlorad graviditet. Den
andra metoden &r:

Chorionvilli prov innebdr att man tar ut en liten
mingd védvnad frdn moderkakan, antingen
genom magen eller genom vagina. Dessa celler
testas sedan for DNA mutationer eller
enzymaktivitet. Fordelen med Chorionvilliprov
ar att den kan goras tidigare 4n amniocentes, i
tionde graviditetsveckan. Nackdelen &r att
risken att forlora graviditeten ar storre, ca 1 pa
100. Alla laboratorium genomfor inte prenatal
diagnostik pa chorionvilli, utan en del bara pa
amniocentes.

Mainniskor véljer att gora prenatal diagnostik
av manga olika skél. En del &r oroliga 6ver sin
graviditet och testar sig for att forsdkra sig om
att allt ar ok, andra vill fa bort osdkerheten och
veta hur det ligger till pd en gang. En del
mannsikor vill veta pa ett tidigt stadium for att
ha tid att forbereda sig for sin situation, och

andra vill veta for att ha mdjlighet att avsluta
graviditeten om det visar sig att den &r
paverkad av genetisk sjukdom.

Pre-implantations diagnostik:

Gar ut pa att man testar embryot innan det
planteras in i livmodern. Till skillnad fran
amniocentes- eller chorionvilliprov s maste
man hdr veta DNA mutationen for att kunna
genomfora diagnostiken. IVF, eller In Vitro
Fertilization — befrukning, &r en metod dér man
placerar sperma och &dgg tillsammans i en
Petri-skal, denna metod kallas PGD. Ibland
anviander man en metod som heter ICSI; Intra
Cytoplasmic Sperm Injection, da injicerar man
spermien direkt in i dgget for att forsdkra sig
om att det blir befruktat. Efter befrukningen
skett med nagon av dessa metoder sé borjar det
befruktade dgget att dela pa sig. Vid attonde
cellnivén tar man en eller tva celler och testar
dessa for genetiska sjukdomar. P4 detta tidiga
stadium péverkar det inte embryons utveckling
om man tar bort en eller tva celler. Efter det
att embryona ar testade planterar man bara in
dem som var opaverkade. Vanligtvis sa
befruktas flera d4gg under PGD for att oka
chansen att f& opaverkade embryon som
framgéngsrikt kan planteras in.

Fordelar och nackdelar:

En av de storsta fordelarna med PGD framfor
prenatal diagnostik dr att den utfors innan
embryot planteras in. Detta utesluter behovet
av att behdva besluta huruvida man skall
avsluta graviditeten eller inte. Dérfor kan det
vara ett bra alternativ for par som kénner sig
obekvdma med att avsluta en graviditet, men
PGD éar dyrt. Dessutom &r PGD bara
lyckosamt i ca 30% per cykel, vilket betyder
att det vanligtvis kan ta cirka tre forsok eller
mer innan det tar sig. Det dr dven sd att det
kravs hormonbehandling for bdde PGD och
ICSI, samt ett kirurgiskt ingrepp for att ta ut
dggen och plantera in embryot. Men PGD
erbjuder fordldrar att fa en opéverkad
graviditet utan att behdva stéllas infor valet att
avsluta en graviditet.

Beslutet att gora prenatal diagnostik eller pre-
implantationsdiagnostik &r bdde komplex och
personlig. Det rekommenderas att man
bestiller tid hos en genetisk radgivare for att
utforska inneborden i dessa mojligheter pa en

individ baserad niva.
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