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Helse- og omsorgsdepartementet viser til Universitetssykehuset i
Nord-Norges sgknad 27. november 2012 til Helsedirektoratet om
a godkjenne Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT) for pavisning av
trisomi 13, 18 og 21 hos foster som fosterdiagnostisk metode.
Som kjent godkjente departementet metoden for dette formal 1.
mars 2017.

NIPT kan ogsa brukes for andre formal. Kunnskapssenteret i Folkehelseinstituttet
fikk i oppdrag gjennom Nye metoder ved Bestillerforum RHF & utfare en
metodevurdering av Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT) for kjgnnsbestemmelse
av foster hos gravide med ekt risiko for alvorlige, arvelige kjsnnsbundne
sykdommer (X-bundne recessive sykdommer). Metodevurderingen foreld i
desember 2016. Helsedirektoratet gav sin tilradning om bruk av NIPT for dette
formalet 5. desember 2017.
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Helse- og omsorgsdepartementet godkjenner NIPT for & bestemme fosterets
kjenn som fosterdiagnostisk metode til bruk nar det er risiko for alvorlig, arvelig
kjennsbundet sykdom hos fosteret etter bioteknologiloven & 4-2, Metoden
godkjennes innenfor gjeldende vilkar for fosterdiagnostikk som alternativ til
morkakepreve/fostervannspraeve.

Formalet med godkjenningen er a redusere behovet for
morkake-/fostervannsprever og dermed redusere risikoen for spontanaborter
som disse prgvene representerer.

Brevet sendes som informasjon til fagdirekterene i de regionale helseforetakene,
til virksomheter som er godkjent for fosterdiagnostikk etter bioteknologiloven §
7-1, jf § 4-2, til Norsk gynekologisk forening og andre aktuelle instanser.

1 BAKGRUNN
1.1 Fosterdiagnostikk

Etter bioteknologiloven § 4-1 omfatter fosterdiagnostikk undersekelser av fatale
celler, foster eller en gravid kvinne der formalet er a fa informasjon om fosterets
genetiske egenskaper, eller & pavise eller utelukke utviklingsavvik hos fosteret.
Fosterdiagnostikk er i hovedsak forbeholdt gravide som har ekt risiko for a fa
barn med alvorlig, arvelig sykdom eller utviklingsawvik.

Vilkarene for fosterdiagnostikk er ikke lovregulert, men falger av retningslinjer.
Tilbudet kan gis til:

» Gravide som vil vaere 38 ar eller eldre ved termin.
« Gravide, i de tilfeller der:
o kvinnen selv eller hennes partner tidligere har fatt barn eller foster med
alvorlig sykdom eller utviklingsavvik
> det er gkt risiko for alvorlig sykdom hos fosteret og tilstanden kan pavises
> kvinnen bruker medisiner som kan skade fosteret.

. Gravide som har fatt pavist tegn til utviklingsavvik hos fosteret ved en
ultralydundersekelse.

https://www.regjeringen.no/no/dokumenter/godkjenning-av-bruk-av-non-invasive-pre... 20.09.2018



Godkjenning av bruk av Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT) for undersgkelse av al... Side 3 av 9

* | spesielle tilfeller, gravide i en vanskelig livssituasjon som mener at de ikke vil
klare den ekstra belastning et sykt eller funksjonshemmet barn kan medfare.

NIPT for & bestemme kjonn er farst og fremst aktuelt som fosterdiagnostisk
metode nar den gravide har hay sannsynlighet for & fa et barn med alvorlig,
arvelig kignnsbundet sykdom. De fleste kjgnnsbundne sykdommer er recessive
og bundet til X-kromosomet. Sykdommene vil derfor vise seg kun hos
gutter/menn. Hvis den gravide er baerer av X-bundet recessiv sykdom er det 50 %
sannsynlighet for at sennene blir syke og 50 % sannsynlighet for at detre er friske
baerere av sykdommen. Kjgnnsbundne sykdommer er for eksempel Duchenne
muskeldystrofi og bledersykdom.

| dag tilbys denne gruppen gravide malrettet genetisk analyse av morkakeprave
etter uke 10 eller fostervannsprave etter uke 15. Morkakeprave og
fostervannspreve er invasive undersgkelser, og det er en risiko for
prosedyrerelatert spontanabort etter inngrepet. Risiko er 0,5 - 1%.

Fosterdiagnostikk ma ikke forveksles med undersakelser i den ordinaere
svangerskapsomsorgen, som for eksempel rutinemessig ultralyd i uke 17-19, hvor
formalet blant annet er & underseke faktorer som har betydning for
svangerskapets og fosterets utvikling. Fosterdiagnostikk er regulert i
bioteknologiloven kapittel 4.

Helsedirektoratet opplyser at NIPT/NIPD (Non-Invasive Prenatal
Testing/Diagnosis) som fosterdiagnostikk er en enkel og presis analyse som
utfores pa fritt foster DNA i den gravides blod. Analysen kan utfares fra 9 -11
svangerskapsuke. NIPT kan bl.a. brukes til 8 bestemme fosterets kjgnn og
underseke enkeltgensykdommer og trisomier.

Hensikten med NIPT for kjgnnsbestemmelse der det er risiko for at fosteret har
en alvorlig, arvelig kjpnnsbundet sykdom er a redusere bruken av invasive tester,
slik at kun gravide som beerer guttefostre blir henvist til invasiv testing. Bruk av
NIPT vil med andre ord kunne redusere behovet for invasive undersakelser, og
derfor statistisk sett redusere antall prosedyrerelaterte spontanaborter.

Inntil na er det bare NIPD test for RhD-typing av fostre og NIPT for pavisning av
trisomi 13, 18 og 21 som er godkjent etter bioteknologiloven.
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1.2. Krav om godkjenning

Fosterdiagnostiske undersekelser skal etter bioteknologiloven § 4-2 godkjennes
av departementet. Som kjent er denne myndigheten delegert til
Helsedirektoratet, jf. delegasjonsvedtak 18. mars 2010.

Etter en grundig vurdering valgte Helse- og omsorgsdepartementet 19. april 2017
a trekke tilbake delegasjonen til direktoratet i den konkrete vurderingen avom
NIPT skal godkjennes som fosterdiagnostisk metode nar det er risiko for alvorlig,
arvelig kjignnsbundet sykdom hos fosteret. Departementet viste til at vurderingen
reiser sparsmal av saerlig prinsipiell og politisk karakter. Departementet ba i den
forbindelse om Helsedirektoratets tilradning i saken. Departementet mottok
direktoratets tilradning 5. desember 2017. Se vedlegg.

Som det fremgar av Helsedirektoratets tilradning, har spersmalet vaert utredet og
vurdert av Kunnskapssenteret, Bioteknologiraddet og Helsedirektoratets
Bioreferansegruppe.

1.3. Bioteknologiradets uttalelse

Bioteknologiradet har i brev 9. februar 2017 til Helsedirektoratet avgitt tilradning i
spersmalet om NIPT ber godkjennes som metode nér det er risiko for alvorlig,
arvelig kjgnnsbundet sykdom hos fosteret.

Et flertall i radet anbefaler at NIPT kan tas i bruk for kjgnnsbestemmelse av
foster. Flertallet uttaler bl.a:

"Medlemmene legger vekt pa at de som skal ta fosterdiagnostikk ber fa tilgang pa
de beste metodene. NIPT vil ogsa fere til faerre morkake/fostervannspraver
sammenlignet med den praksisen vi har i dag, siden invasive undersgkelse vil
avgrenses til gravide som baerer guttefoster. Kjgnnstest med NIPT vil derfor gjere
at feerre foster utsettes for abortrisiko. Disse medlemmene legger vekt pa at den
nye testen kan tas tidlig i svangerskapet slik at belastningene for kvinnen
reduseres vesentlig. Selv om disse medlemmene agnsker a apne for NIPT brukt til
kjsnnsbestemmelse, understreker de samtidig at bruk av NIPT for hvert enkelt
bruksomrade ma fa en grundig vurdering av ulike medisinske og etiske sider.
Medlemmene ansker at bruken av NIPT i helsevesenet tas opp i en helhetlig
vurdering nar bioteknologiloven revideres."
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Et mindretall (en person) anbefaler imidlertid ikke godkjenning na og uttaler bl.a:
"NIPT gir nye og banebrytende muligheter for fosterdiagnostikk. Som det fremgar
av Kunnskapssenterets rapport, reiser NIPT grunnleggende sparsmal om hvorfor
og hvordan vi som samfunn og helsetjeneste gnsker a organisere det
fosterdiagnostiske tilbudet i Norge. Dette medlemmet mener at NIPT er en sa
viktig teknologi at den bar vurderes samlet som en del av revisjonen av
bioteknologiloven. En stykkevis innfgring av teknologien uten en slik helhetlig
vurdering vil kunne brukes som brekkstang for innfering av NIPT til andre og
mindre gode formal."

1.4. Helsedirektoratets tilradning

| brev 5. desember 2017 til Helse- og omsorgsdepartementet anbefaler
Helsedirektoratet at

NIPT for & bestemme fosterets kjgnn godkjennes som fosterdiagnostisk metode
til bruk nar det er risiko for alvorlig, arvelig kjignnsbundet sykdom hos fosteret.

Helsedirektoratet begrunner sin tilradning med felgende:
* NIPT er en test med heay spesifisitet og sensitivitet for 4 bestemme fosterets

kjgnn.

« Testen medferer ingen risiko for spontanabort, og er et trygt alternativ til
morkakeprave og fostervannspraeve.

* Innfering av NIPT vil redusere antall invasive prever siden det ikke er
nedvendig a gjore oppfelgende genetisk undersgkelse nar fosteret er en jente.

« Det er etisk og medisinsk problematisk ikke a gi gravide med indikasjon for
fosterdiagnostikk muligheten til & velge en tryggere undersekelsesmetode.

+ Godkjenning av metoden ferer ikke til endring i indikasjoner for
fosterdiagnostikk. Gravide som far tilbud om fosterdiagnostikk fordi de har
risiko for & f& barn med alvorlig, arvelig kjgnnsbundet sykdom, har allerede
tilbud om fosterdiagnostikk ved hjelp av morkakeprave eller fostervannsprave.
Det er bare disse som kan fa tilbud om NIPT for & bestemme fosterets kjgnn.

Helsedirektoratet gir folgende anbefalinger for bruk av metoden:
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« Den gravide ber kunne velge mellom NIPT for pavisning av kjenn
og morkakeprove/fostervannsprgve for & undersgke den aktuelle genetiske
tilstanden. Det ma veiledes godt om forskjellen pa de to lapene, bl.a. om risiko
og tidsaspekt.

* Infrastruktur for prevetaking og analyse ma etableres for et eventuelt tilbud
om NIPT for a bestemme kj@nn gis til gruppen gravide med indikasjon. Det kan
vaere aktuelt a fa analyser utfart ved ett utenlandsk laboratorium inntil
metoden er etablert i Norge, forutsatt at norske fagmiljeer far tilgang til data
som er ngdvendig for a evaluere metoden (testpositive, inkonklusive, falske
testpositive etc.)

« Hvis analysetilbud skal bygges opp i Norge bar det ses i sammenheng med
NIPT/D for andre indikasjoner og forega pa ett sted.

« Ultralydundersekelse for & datere svangerskapet og avklare antall foster kan
gjores for eller i uke 10. Ultralydundersgkelsen utferes samtidig som
blodpraeven tas, eller i forkant. Ordningen bar kunne tilpasses lokale forhold,
men en medisinskgenetisk avdeling/godkjent virksomhet ma vaere ansvarlig
for a rekvirere proven.

2 DEPARTEMENTETS VURDERING

Departementet slutter seg til anbefalingene om a godkjenne NIPT som metode
for & bestemme fosterets kjgnn innenfor dagens vilkar for fosterdiagnostikk.
Vilkaret er at det er risiko for alvorlig, arvelig kignnsbundet sykdom hos fosteret.
Innfering av metoden vil fere til en betydelig reduksjon i antall invasive prever og
vil redusere antall spontanaborter.

Godkjenningen av metoden forutsetter at det stilles klare vilkar om at det ikke
kan foretas analyser utover det som faller inn under formalet med testen.

Se for gvrig vedlagte tilrddning 5. desember 2017 fra Helsedirektoratet.
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3 VEDTAK

Med hjemmel i bioteknologiloven § 4-2 godkjenner Helse- og
omsorgsdepartementet bruk av Non-Invasive Prenatal Testing (NIPT) for a
besternme fosterets kjgnn som fosterdiagnostisk metode nar det er risiko for
alvorlig, arvelig kjgnnsbundet sykdom hos fosteret.

Departementet understreker at denne godkjenningen av NIPT er begrenset til
bruk av metoden for dette formalet.

Virksomheter som gnsker a ta i bruk NIPT for & bestemme fosterets kjgnn som
fosterdiagnostisk metode nar det er risiko for alvorlig, arvelig kignnsbundet
sykdom hos fosteret ma seke om godkjenning for det, jf. bioteknologiloven § 7-1,
jf. 8 4-2. Godkjenning gis av Helsedirektoratet.

Virksomheter som sgker godkjenning ma kunne oppfylle bioteknologilovens krav
til informasjon, jf bioteknologiloven § 4-4.

Det settes falgende vilkar for bruk av metoden:

* NIPT kan kun benyttes for 4 bestemme fosterets kjgnn som fosterdiagnostisk
metode nar det er risiko for alvorlig, arvelig kjsnnsbundet sykdom hos
fosteret.

* Den gravide skal kunne velge mellom NIPT for pavisning av kjgnn og
morkakepreve/fostervannspreve for 8 underseke den aktuelle genetiske
tilstanden, men ma veiledes godt om forskjellen pa de to Izpene, bl.a. om
risiko og tidsaspekt.

- Tid fra prevesvar fra NIPT foreligger skal vaere sa kort som mulig.

Helsedirektoratet kan sette ytterligere vilkar for bruk av metoden, og vil komme
tilbake til dette overfor virksomheter som sgker om 3 ta metoden i bruk.

Med hilsen

Geir Helgeland (e.f.)
avdelingsdirektar Tjaarke Hopen
fagdirekter
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Adresseliste:

Helse Bergen HF

Helse Midt-Norge RHF

Helse Mare og Romsdal HF

Helse Nord RHF

Helse Ser-@st RHF

Helse Vest RHF

Norsk forening for allmennmedisin
Norsk gynekologisk forening

Oslo universitetssykehus - Seksjon for fostermedisin og ultralyd
St. Olavs Hospital HF

Stavanger Universitetssykehus HF
Universitetssykehuset Nord-Norge HF
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