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Alkuraskauden yhdistelmaseula ja
kaikukuvaukset triploidiaraskauksien
diagnostiikassa

JOHDANTO. Triploidia on kromosomipoikkeavuus, jossa sikion kromosomisto on kolminkertainen. Trip-
loidinen raskaus johtaa useimmiten varhaiseen keskenmenoon.

AINEISTO JA MENETELMAT. Tutkimuksessa kuvattiin Taysissa ja Fimlabin genetiikan laboratoriossa vuosi-
na 1991-2018 diagnosoidut 28 triploidiaraskautta, joissa raskauden jatkoseuranta oli hoidettu Taysissa,
sekd alkuraskauden yhdistelmaseulatulokset. Myds kaksi mosaiikkimuotoista triploidiaa kuvattiin.
TULOKSET. Seerumiseula-arvot olivat triploidiaraskauksien yhteydessa keskimaardista pienemmat kaikil-
la 17:1d alkuraskauden yhdistelmdseulaan osallistuneilla. Alkuraskauden yhdistelmaseulan riskiluku oli
poikkeava 24 %:ssa triploidiaraskauksista. Triploidioista 71 % diagnosoitiin kaikukuvausloyddsten herdt-
taman epailyn perusteella. Yleisin 16ydds oli varhainen kasvunhidastuma. Spontaanisti keskeytyneiden
raskauksien mediaanikesto oli 17 + 1 viikkoa ja keskeytettyjen 20 + 6 viikkoa.

PAATELMAT. Triploidian tunnistaminen edellytta jatkossakin kaikukuvausdiagnosointia ja kajoavia ge-
neettisia tutkimuksia, silla sikiotesti didin veresta (noninvasive prenatal testing, NIPT) ei 16yda triploidiaa.
Sikion selittdamaton merkittdva kasvunhidastuma voi olla aihe tarjota seurantaa tai jatkotutkimuksia

etenkin, jos todetaan istukan poikkeavuuksia ja seerumiseula-arvot ovat pienet.

riploidialla tarkoitetaan kromosomipoik-
keavuutta, jossa peruskromosomisto on
kolminkertaistunut, jolloin kromosomi-
en lukumiird on normaalin 46:n sijaan 69 (1).
Triploidiaa esiintyy 1-3 %:ssa raskauksista,
mutta lihes kaikki niistd paittyvit varhaiseen
keskenmenoon. Triploidian arvellaan olevan
syynd noin 10 %:ssa keskenmenoista (2-4).
Toiselle raskauskolmannekselle edenneet tri-
ploidiaraskaudet ovat harvinaisia, niiden esiin-
tyvyys on 1:3300-1:10000 (5-6). Eldvini
syntyneitd lapsia on kuvattu erittdin vahin, ja
heidén elinajan odotteensa on lyhyt.
Digynisessa triploidiassa hedelmoitykseen
osallistuu diploidinen munasolu normaalin
haploidisen sijaan, jolloin ylimairdinen kro-
mosomisto on maternaalinen. Diandrisessa
triploidiassa ylimdardinen kromosomisto on
paternaalinen, ja se voi syntyd kahdella eri me-
kanismilla: diploidisen siittién hedelmoittiessa
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kromosomistoltaan normaalin munasolun tai
kahden siittion hedelmdéittiessi munasolun
(dispermia) yleensa viivistyneen zona-reaktion
seurauksena (1).

Digynisessd triploidiassa on tyypillisesti
normaali tai pienikokoinen istukka ja sikion
epasymmetrinen kasvunhidastuma, kun taas
diandrisessa triploidiassa kasvunhidastuma on
lievempi ja symmetrinen (6-10). Tutkimuksis-
sa on osoitettu, ettd ilmiasujen erot johtuvat to-
dennikéisemmin istukan rakenteen ja toimin-
nan eroista (2,3). Diandrisessa triploidiassa on
yleensd suurentunut istukka, jossa saattaa esiin-
tya trofoblastien hyperplasiaa tai laajentuneita
villuksia. Samankaltaisia istukkamuutoksia
tavataan rypileraskaudessa ja osittaisessa rypa-
leraskaudessa (mola hydatidosa), ja niiden on
kuvattu olevan yhteydessi raskauskomplikaa-
tioihin, kuten pre-eklampsiaan, sekd suurentu-
neeseen istukkasy&vin riskiin (2-4,7,8,11-13).
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Kirjallisuuden perusteella diandriset triploidi-
set raskaudet keskeytyvit keskimdirin varhai-
semmin kuin digyniset (7,8,12).

Triploidian muita tyypillisia 16ydoksid
ovat muun muassa sikién yhdyssormisuus
ja -varpaisuus (syndaktylia) sormien III-IV
vililld, pienileukaisuus, matalalla sijaitsevat tai
kehittymattomait korvat sekd vaikeusasteeltaan
vaihteleva kehityshdirié keskushermostossa,
syddmessi ja muissa elimissa.

Koska sikion ulkoiset rakenteelliset poik-
keavuudet voivat olla lievia, niitad on vaikea ha-
vaita alkuraskauden kaikukuvauksissa (9-12).
Triploidia voidaan havaita yhdistelmaseulassa,
vaikka nykyinen seula onkin viritetty trisomi-
oiden 21 ja 18 havaitsemiseen (14-19). Mi-
kali raskaus etenee pidemmalle, diagnoosin ja
asianmukaisen neuvonnan saaminen mahdolli-
simman varhain antaa vanhemmille mahdolli-
suuden pohtia raskauden jatkumista tai keskey-
tysluvan hakemista.

Triploidia- tai diploidiamosaikismissa esiin-
tyy seki triploidinen ettd diploidinen solulinja
(1). Mosaiikkisia triploidiaraskauksia on ku-
vattu hyvin vihan. Niiden kliiniset 16ydokset
voivat olla tavallista triploidiaraskautta vihai-
semmit tai havaittavissa ainoastaan istukassa.
Koska mosaikismin aste vaihtelee eri kudoksis-
sa, raskauksien ennusteissa on yksil6llisid eroja
(20-22).

Triploidia on yleisyydestian huolimatta
melko tuntematon kromosomipoikkeavuus.
Tamin tutkimuksen tavoitteena oli selvittad
Taysin potilaskertomuksista, miten ja missd
vaiheessa raskautta triploidia oli diagnosoitu,
mitd piirteitd nihin raskauksiin liittyi ja oliko
istukassa muutoksia. Tavoitteena oli kuvata
my6s mahdolliset mosaiikkiset triploidiat. Ky-
seessi oli deskriptiivinen tutkimus, jonka avulla
pohdittiin, onko triploidian diagnosointi kehit-
tynyt ja olisiko sitd mahdollista tai tarpeellista
tehostaa.

Aineisto ja menetelmat

Aineistoon sisillytettiin Taysissa ja Fimlabin
genetiikan laboratoriossa (aiemmin Laborato-
riokeskus) vuosina 1991-2018 diagnosoidut 28
triploidista raskautta, joissa raskauden hoitoa
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jatkettiin Taysissa. Aikavili méddrdytyi ensim-
madisen sihkoisestd potilastietokannasta 16yty-
neen triploidiadiagnoosin mukaan. Potilaat ke-
rattiin genetiikan laboratorion ja perinnéllisyys-
poliklinikan arkistosta, joista 16ytyi kaikkiaan
38 triploidista raskautta. Aineistosta rajattiin
pois kymmenen raskautta, joiden jatkoseuranta
oli hoidettu muissa sairaaloissa. Aineistosta ke-
rittiin tieto raskauksien kestosta, aidin idsti ras-
kauden alkamishetkell4, seulontatuloksista, klii-
nisistd 16ydoksistd ja ajankohdista, raskauden
paittymistavasta, sikion karyotyypistd, muista
geneettisistd tutkimuksista, patologin lausun-
noista sekd mahdollisista komplikaatioista.

Yhdistelmiseulontatulokset kerittiin saata-
villa olevien tietojen osalta. Suomessa kaytossd
oleva yhdistelmiseula on kirjattu vuonna 2007
annettuun seulonta-asetukseen (23). Aidin
verindytteestd mitataan raskauteen liittyvin
plasmaproteiini A:n (PAPP-A) seki istukka-
gonadotropiinin B-alayksikén (hCG-beeta)
pitoisuudet raskausviikoilla 9 + 0 — 11 + 6. Li-
siksi seulaan kuuluu sikion niskaturvotuksen
(NT) mittaaminen kaikukuvauksessa raskaus-
viikoilla 11 +0 — 13 + 6. Tulosten perusteella
lasketaan riskiluku 21- ja 18-trisomialle. Las-
kennassa otetaan huomioon &idin iki ja paino
sekd raskauden kesto. PAPP-A- ja hCG-beeta-
pitoisuudet sekd NT-mitta muunnetaan riskilu-
vun laskentaa varten mediaanin monikerraksi
(multiples of median, MoM). Poikkeavaksi
riskiluvuksi on Suomessa sovittu 21-trisomian
osalta vihintddn 1:250 ja 18-trisomian osalta
1:150. (19).

Aineistosta kerittiin my6s tiedot tutkittaville
tehdyistd kajoavista jatkotutkimuksista, jotka
tehtiin istukka- tai lapsivesindytteistd. Istukka-
néyte voidaan ottaa raskausviikoilla 11-14 ja
lapsivesindyte 1S. viikon jilkeen (19). Seula-
hilytyksien yhteydessid vaihtoehdoksi kajoa-
ville jatkotutkimuksille on Suomessa vuodesta
201S$ lahtien tarjottu sikidtestid didin verestd
(NIPT), jonka avulla voidaan seuloa muun
muassa kromosomipoikkeavuuksia tutkimalla
aidin verindytteen solunulkoista istukkaperiis-
ta DNA:ta. NIPT:ssi tutkittavaa kromosomia
tai kromosomialuetta edustavien fragmenttien
suhteellista mairai verrataan verrokkikromo-
somien miirdin (24). NIPT ei nykyiselliin



16yda triploidiaa, koska triploidiassa koko kro-
mosomisto on kolminkertaistunut, eika eri kro-
mosomeista perdisin olevan DNA:n méarassa
siten ole suhteellista eroa.

Raskausviikkojen eteneminen laskettiin
amenorrea-ajan ja ensimmdisessd kaikukuvauk-
sessa mddritetyn sikion koon perusteella.
Mosaiikkisista triploidiaraskauksista kerittiin
vastaavat tiedot.

Tutkimukselle saatiin Taysin tutkimuslupa.
Aineistolle suoritettiin tilastolliset analyysit
SPSS-ohjelman versiolla 26. Aineiston numee-
riset muuttujat eivit jakautuneet normaalisti.
Tilastollisen merkitsevyyden rajaksi asetettiin
p <0,0S.

Tulokset

Synnyttdjien keski-iki oli raskauden alkaessa
30,6 vuotta (keskihajonta 4,7). Diagnostisiin jat-
kotutkimuksiin johtaneen poikkeavan 16ydok-
sen mediaani oli raskausviikolla 16 + 1 (minimi
11 + 0; maksimi 21 + 6). Vuosina 1991-2006
ennen uutta seulonta-asetusta diagnostisiin jat-
kotutkimuksiin johtanut poikkeava 16ydos teh-
tiin keskimaarin raskausviikolla 17 + 4 (11 + 0;
21 +3). Vuosina 2007-2019 alkuraskauden
yhdistelméseulan tultua seulonta-asetukseen
poikkeava 16ydos tehtiin keskimairin raskaus-
viikolla 12 + 6 (11 + 0; 23 + 5) (KUvA 1).

Tutkittavista 17/28 oli osallistunut alkuras-
kauden yhdistelmiseulaan. Poikkeavan riski-
luvun saaneita oli nelji (24 %) ja normaalin
riskiluvun saaneita yksitoista (65 %). Yhden
tutkittavan riskiluku jétettiin laskematta raken-
nepoikkeavuuksien vuoksi ja yhden vanhem-
pien toiveesta. Normaalin riskiluvun saaneista
yhdelld yhdistelmédseulan seerumiarvot olivat
poikkeuksellisen pienet, mikéd johti lisdtutki-
muksiin. Kaikkien yhdistelméseulaan osallis-
tuneiden seerumiseula-arvot olivat keskimaa-
raistd pienemmit. Yhdeksistd tutkitusta oli
saatavilla seerumiarvojen tarkat MoM-arvot,
ja ndiden hCG-beeta-arvon mediaani oli 0,24
(0,03; 0,84) ja PAPP-A-arvon 0,10 (0,03;
0,21). Lisaksi neljin tutkittavan sairauskerto-
muksissa mainittiin sanallisesti poikkeavan pie-
nistd seerumiarvoista, mutta tarkkoja arvoja ei
ollut kirjattu.
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KUVA 1. Diagnostisiin jatkotutkimuksiin johtaneen
poikkeavan |0ydoksen ajankohta raskausviikkoihin
suhteutettuna vuosina 1991-2006 ja 2007-2019.

2007-2019
(n=15)

Triploidioista 71 % (20/28) diagnosoitiin
kaikukuvausloydésten herittimin epiilyn pe-
rusteella. Kaikkien sikididen kasvu oli hidastu-
nut. Tyypillisimmin kasvunhidastuma havait-
tiin alkuraskauden kaikukuvauksessa raskaus-
viikoilla 11-13, jolloin sikién koko poikkesi
amenorrea-ajan perusteella lasketusta raskau-
den kestosta keskimairin yhdeksin vuorokaut-
ta (0; 15). Muut poikkeavat kaikukuvausldy-
dokset tulivat esille useimmiten raskausviikoil-
la 14-24 (KuvA 2). Kaikukuvauksissa havaittiin
myos istukan poikkeavuuksia: viisi kookasta ja
kystistd istukkaa, kaksi hypoplastista istukkaa
ja kaksi tiivisrakenteista istukkaa. Histologises-
sa tutkimuksessa hypoplastisia istukoita todet-
tiin kymmenen ja eriasteisesti kystisié istukoita
viisi. Niistd yksi oli patologin lausunnon pe-
rusteella partiaalinen mola. Viiden tutkittavan
hCG-arvoja oli seurattu raskauden jilkeen, ja
kaikkien arvot pienenivit normaalisti. Istuk-
kasyopaa ei todettu kenelldkaan. Yhdelld tutkit-
tavalla diagnosoitiin pre-eklampsia triploidisen
raskauden aikana.

Triploidian diagnosointiin kaytettiin kro-
mosomitutkimusta  istukkavillusniytteestd
(11/28), lapsivesindytteesti (12/28) tai ras-
kauden jilkeisestd sikion kudosndytteestd
(ainoana diagnostisena niytteend 5/28). Yh-

Alkuraskauden yhdistelmaseula ja kaikukuvaukset
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KUVA 2. Triploidiaraskauksien tyypillisimmat kaikukuvausldydokset raskausviikoittain (n = 28).

deksdn tutkittavan néytteestd tehtiin FISH-
tutkimus (fluoresenssi in situ -hybridisaatio), ja
kahdessa tapauksessa sikién diagnoosi saatiin
varmistettua ainoastaan timéin tutkimuksen
avulla. Yhdeksille tutkittavalle tehtiin myos
trisomia-PCR-tutkimus. Aineiston 20 sikion
karyotyyppi oli 69, XXX ja seitsemidn 69,XXY.
Yhden triploidisen sikion karyotyypisti ei ollut
merkitty sukupuolikromosomeja.

Histologinen kuvaus oli 26:sta tutkittavasta.
Kaikki sikiot olivat ilmiasultaan poikkeavia.
Tyypillisimpid 16ydoksid olivat kasvunhidastu-
ma (symmetrinen tai episymmetrinen), syn-
daktylia, pienileukaisuus, matalalla sijaitsevat
korvat, suulakihalkio ja ulkonevat silmit. Syn-
daktylia oli III-IV sormien tai varpaiden vilil-
14 kolmellatoista siki6lld ja kahdeksalla muissa
sormissa tai varpaissa. Tyypillisimmin sikién
kasvu oli episuhtaista siten, ettd pdd oli huo-
mattavan suuri vartaloon verrattuna. Sikioilld
todettiin keuhkojen hypoplasiaa, keskusher-
moston tai sydimen rakennepoikkeavuuksia,
lisiamunuaisen hypoplasiaa seki erilaisia muita
rakennepoikkeavuuksia muun muassa maksas-
sa, pernassa, suolistossa ja sukuelimissi. Pato-
login lausunnon mukaan digynisid triploidioita
oli kymmenen ja diandrisia yksi. Muissa lau-
sunnoissa patologi ei ollut ottanut kantaa yli-
madrdisen kromosomiston alkuperdin.

M. Neste ym.

Triploidiaraskauksista puolet paittyi spon-
taanisti (n = 14) ja puolet keskeytettiin laike-
tieteellisesti (n =14). Spontaanisti keskeyty-
neiden raskauksien mediaanikesto oli 17 + 1
viikkoa ja lddketieteellisesti keskeytettyjen
20 + 6 viikkoa (KUVA 3). Kaikki potilaat saivat
perinnollisyysneuvontaa.

Taysissa diagnosoitiin vuosina 1991-2018
kaksi mosaiikkista triploidiaraskautta. Kum-
massakin tapauksessa alkuraskauden yhdistel-
maseula oli normaali, eikd varhaisia sikion ra-
kennepoikkeavuuksia havaittu.

Ensimmadisessd tapauksessa diagnostisiin
tutkimuksiin johti sikion kasvunhidastuma
raskausviikolla 20. Lapsivesindytteen FISH-
tutkimuksessa saatiin mosaikismiin viittaava
tulos, jossa poikkeavia soluja oli enemmin
kuin normaaleja (sikién karyotyyppi: mos
69,XXY[70]/46,XY[30]). Sikién huonon en-
nusteen vuoksi paadyttiin raskaudenkeskey-
tykseen raskausviikolla 22 + 4. Sikién ihonayt-
teen FISH-tutkimuksessa triploidisten solujen
osuus oli 64 %. Ruumiinavauksessa todettiin
sikion kasvunhidastuma, syndaktylia molem-
missa kisissa sormien III-IV valilla, suoliston
malrotaatio sekd vasemman keuhkon lohkou-
tumishdirio. Istukka oli pieni, eikd siind todettu
molaan viittaavaa.

Toisessa tapauksessa lapsivesitutkimukseen



piddyttiin pienten kaikukuvausmerkkien (soft
marker; sydinlihaskalkkiuma ja vasemman mu-
nuaisen ylipuolella pieni nestekertyma) ja rak-
kulaisen istukan vuoksi raskausviikolla 21 + 4.
Lapsivesindytteen trisomia-PCR-tutkimuksen
tulos sopi triploidiamosaikismiin. Sikié kasvoi
saannollisesti ja istukan poikkeavuudet olivat
lievid. Siten triploidisen solulinjan epdiltiin ra-
jautuvan istukkaan ja sikiokalvoihin.
Raskausviikolla 36 + 6 syntyi hyvikuntoinen
lapsi. Synnytyksen jilkeen lapsen veriniyttees-
td ja poskesta otetusta harjandytteestd tehtiin
trisomia-PCR-tutkimus sekd verindytteestd li-
siksi kromosomitutkimus, jossa todettiin nor-
maali karyotyyppi 46,XX. Istukka oli patologin
lausunnon perusteella poikkeavan suuri, ja sen
pinnassa oli paksuja varikoottisia tai aneurys-
maattisia verisuonia, joissa nihtiin tromboo-
seja. Lisdksi villukset olivat edeemisii ja epi-
kypsid. Istukan pohjassa epiiltiin paikallista
istukan kiinnittymishdiriotd (placenta accreta).
Istukkandytteestd tehtiin trisomia-PCR-,
FISH- ja kromosomitutkimukset, joista kaikis-
ta saatiin normaali tulos. Lapsen multippelei-
den hemangioomien vuoksi myéhemmin luu-
ytimestd tehty karyotyyppi oli my6s normaali.
Tapauksessa ei saatu tdyttd varmuutta siité, ra-
joittuiko triploidinen solulinja vain istukkaan.

Pohdinta

Tissd tutkimuksessa alkuraskauden yhdistel-
maseula antoi poikkeavan riskiluvun alle nel-
jasosalle yhdistelmdseulaan osallistuneista,
joilla sittemmin todettiin triploidinen raskaus.
Triploidiadiagnoosiin johtaneet jatkotutkimuk-
set tehtiin useimmiten kaikukuvausléydosten
perusteella.

Taysissa on diagnosoitu ja hoidettu 27 vuo-
den aikana 28 triploidiaraskautta, siis noin yksi
vuodessa. Todellista ilmaantuvuutta on vaikeaa
arvioida, silld suurin osa triploidiaraskauksista
keskeytyy alkuraskaudessa ja jad siten diag-
nosoimatta. Suurin osa aineiston triploidiois-
ta oli digynisid, mikd johtuu todennikdisesti
diandristen raskauksien suuremmasta todenna-
koisyydesti keskeytyd varhaisemmilla viikoilla.
Diagnoosiajankohta vaihteli paljon sen mu-
kaan, oliko yhdistelméseulan tulos poikkeava
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Raskauden paattymistapa (AAP/AS)

AAP = |ddketieteellisesti keskeytetty raskaus
(abortus arte provocatus)

AS=spontaanisti keskeytynyt raskaus,
keskeytynyt keskenmeno (abortus inhibitus)
tai kohtukuolema (fetus mortus)

KUVA 3. Triploidisen raskauden paattymisajankohta
raskausviikkoina. Jako paattymistavan mukaan.

vai todettiinko sikiolld rakennepoikkeavuuksia.

Aineiston perusteella triploidiaraskauksien
diagnostiikka on kehittynyt yhdistelmiseu-
lonnan kiyttoonoton jilkeen. Pienet seerumin
merkkiainepitoisuudet erityisesti digynisissi
triploidiaraskauksissa vastaavat aiempia tut-
kimustuloksia (25). Tyypillisin 16ydés oli si-
kion kasvunhidastuma, joka suurimmalla osalla
havaittiin jo alkuraskaudessa. Loydos ei kui-
tenkaan aina johtanut lisitutkimuksiin, vaan
laskettua aikaa saatettiin siirtdd myShemmaksi
vastaamaan sikién kokoa.

Tutkimuksen perusteella triploidiaan liit-
tyvaa istukkasyopariskid voidaan pitdd hyvin
pienend, ja raskauden jilkeistd seerumin hCG-
pitoisuuden seurantaa tarvitaan vain harvoin.
My6s muut uusimmat tutkimustulokset viittaa-
vat siihen, ettd triploidiaraskaudessa trofoblas-
tisolukon neoplasia on luultua harvinaisempaa
(26).

Triploidiamosaikismi on kirjallisuudessa
hyvin harvinainen 18ydés (20-22). Triploi-
diamosaikismi vaikuttaa sikioon, istukkaan ja

Alkuraskauden yhdistelmaseula ja kaikukuvaukset
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Ydinasiat

Triploidian ilmiasu vaihtelee suuresti
kasvun hidastumisen ja rakennepoikkea-
vuuksien vaikeuden osalta.

»

» Vain neljdsosassa triploidiaraskauksista
alkuraskauden yhdistelmaseulan riskilu-

ku oli poikkeava.

» Sikiotesti didin veresta (NIPT) ei tunnista

triploidiaa.

» Aineiston triploidisissa raskauksissa ei
esiintynyt varsinaisia molaarisia istukoita

tai istukan neoplastisia muutoksia.

» Triploidia-diploidiamosaikismi on erit-
tdin harvinainen kromosomipoikkea-
vuus, jossa sikion ilmiasu ja raskauden

ennuste vaihtelevat huomattavasti.

raskauden kulkuun vaihtelevasti, silla mosaikis-
min aste vaihtelee eri kudoksissa. Siten mo-
saiikkisen raskauden ennustetta voi olla vaikeaa
arvioida, erityisesti jos kliiniset l6ydokset ovat
vihiiset. Triploidiamosaikismin osoittaminen
syntymain jilkeen terveeltd ja normaalisti ke-
hittyvéltd lapselta voi olla vaikeaa ja toisaalta
tarpeetonta. Triploidiadiagnostiikassa on huo-
mioitava, ettd tulos ja diagnoosin lytyminen
riippuvat siitd, mitd kudosta on tutkittu. Is-
tukkaniytteestd diagnosoitu triploidia ei siten
automaattisesti tarkoita triploidian ulottumista
sikion soluihin.
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Lopuksi

Triploidian varhainen diagnosointi voi olla vai-
keaa, jos alkuraskauden kaikukuvausloydos on
normaali. Triploidia ei usein 16ydy alkuraskau-
den yhdistelmaseulan riskiluvun perusteella,
ellei pieniin merkkiainepitoisuuksiin kiinnite-
ta erityisesti huomiota. Jos taas alkuraskauden
kaikukuvausloydos on poikkeava, diagnoosiin
pédstddn yleensd aikaisemmin, tdssikin tutki-
muksessa lihes 60 %:ssa raskauksia.

Jos sikion koko ei alkuraskauden yhdistel-
miseulassa vastaa oletettua raskauden kestoa,
on ennen lasketun ajan siirtimistd tirkeda sul-
kea pois pienet merkkiainepitoisuudet ja tar-
kentaa anamneesia hedelmdéitysajankohdasta.
Sikion pieni pdi-perimitta ensimmdiisen ras-
kauskolmanneksen kaikukuvauksessa voi en-
nustaa suurentunutta kromosomipoikkeavuu-
den riskid. On ehdotettu, ettd jatkotutkimukset
voivat ndissd tilanteissa olla aiheellisia, jos he-
delméittymisajankohta on varma (27). Myos
taman tutkimuksen tulokset viittaavat siihen,
ettd merkittdva sikion kasvunhidastuma ilman
selkedd syytd, etenkin jos seulan merkkiainepi-
toisuudet ovat pienet ja todetaan istukan muu-
toksia, voi olla aihe seurantakaikukuvaukselle
tai geneettisille selvittelyille jo alkuraskauden
aikana. Triploidiaraskauden diagnosointi edel-
lyttdd siis jatkossakin kajoavaa niytteenottoa,
silla NIPT-menetelmai ei 16yda triploidiaa. B
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