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Non-invasiivinen prenataalinen testi (NIPT) sikion kromosomipoikkeavuuksien selvitta-

miseksi
Palveluvalikoimaneuvostolle esitetaan NIPT-tutkimuksen arvioinnin ja asiantuntijalausunnon
valmistelun kaynnistamista non-invasive-prenatal-test-tutkimuksen (NIPT) kaytosta raskau-
den aikaisen seulonnan kromosomipoikkeavuuksien ensilinjan testina.

Toimeksianto

Palko on saanut 19.12.2025 sosiaali- ja terveysministerioltd toimeksiannon tuottaa arviointi ja
asiantuntijalausunto NIPT-seulonnan vaikuttavuudesta ja mahdollisuudesta sisallyttda NIPT-
tutkimus osaksi valtakunnallista seulontaohjelmaa (liite 8b). Seulontamenetelmien ja -proses-
sien arvioinnissa tulee huomioida yleiset ja hyvaksytyt seulontojen arvioinnin viitekehykset ja
-menetelmat seka STM:n Seulontaohjelma -oppaassa kuvatut arviointikriteerit (1). Viitekehyk-
sen mukaan arvioinnissa tulee huomioida seulottava tauti ja sen hoitomahdollisuudet, seu-
lontamenetelmat, vaikuttavuus, vaikutukset palvelujarjestelmaan, taloudelliset vaikutukset,

eettiset nakdkohdat ja kansainvalinen vertailu.

Toimeksiannon taustalla on arviointiylildakarien verkoston 26.9.2025 sosiaali- ja terveysminis-
teriolle lahettdama ehdotus non-invasite-prenatal test -tutkimuksen (jaljempana NIPT-tutki-
mus) ottamista kayttoon kaikille raskaana oleville alkuraskauden kromosomipoikkeavuuksien
seulontatestind yhdistelmaseulan (veriseula ja niskapoimumittaus ultradanelld) tilalle. NIPT-
testilla tutkitaan aidin verindytteesta sikion yleisimpia kromosomipoikkeavuuksia (21-, 18- ja
13-trisomia). Aihe-ehdotusta perustellaan silld, ettd NIPT-testi vahentaa invasiivisten testien
maaraa, silla se on tarkempi testi kuin yhdistelmaseulonta. Lisdksi perusteluna on, etta NIPT

:a kdytetdan ensi linjan seulontatestinad ainakin kahdella hyvinvointialueella, mika aiheuttaa
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kansallisen seulontaohjelman toteuttamisessa eriarvoisuutta eri puolilla Suomea. Arviointiyli-
ladkareiden ehdotuksessa tuodaan esille, ettd kyseessa on merkittava sikioseulontamenetel-
man muutos, joka aiheuttaa hyvinvointialueille mahdollisesi huomattavia lisakustannuksia ja

taten vaatii kansallisen arvioinnin ja paatoksen.

Lainsaadanto

Terveydenhuoltolain (1326/2010) 14 §:n mukaan hyvinvointialueen on jarjestettava alueel-
laan valtakunnallisen seulontaohjelman mukaiset seulonnat (2). Hyvinvointialueita velvoitta-
vista valtakunnallisista seulontaohjelmista on saadetty valtioneuvoston asetuksessa seulon-
noista (339/2011) (3). Asetuksen 2 §:n mukaan valtakunnallisia seulontaohjelmia ovat kohdun
kaulaosan syévan seulonta, rintasyovan seulonta, suolistosyévan seulonta ja raskaana olevien
seulonta (yleinen UA-tutkimus, kromosomipoikkeavuuksien ja vaikeiden rakennepoik-
keavuuksien selvittaminen). Asetuksen 3 §:n mukaan hyvinvointialueen halutessa toteuttaa
muita seulontoja, tulee sen ennen seulonnan aloittamista arvioida, minkalaisia vaatimuksia
seulonta asettaa terveydenhuollon palvelujarjestelmalle ja miten seulonta siihen vaikuttaa.
Arvioon tulee sisallyttaa seulottavaa tautia, sen esiintyvyytta ja hoitoa, seulontamenetelmia,
seulonnan vaikuttavuutta, organisoimista ja kokonaiskustannuksia seka seulontaan liittyvia
eettisia kysymyksia koskeva tarkastelu. Lain hyvinvointialueiden rahoituksesta (617/2021) 9
§:ssd tuodaan esille, etta uusien valtakunnallisten seulontojen aloittaminen tai kdytdssa ole-
vien seulontojen laajentaminen edellyttavat taloudellisten resurssien varaamista ja niiden

kohdentamista hyvinvointialueille (4).

Raskauden aikaiset seulonnat sisallytettiin valtakunnalliseen seulontaohjelmaan vuonna 2006

ja se sisdltdaa kolme kokonaisuutta:

- varhaisraskauden yleinen ultradanitutkimus raskausviikolla 10+0-13+6

- kromosomipoikkeavuuksien selvittdminen raskausviikon 10+0 jalkeen ja

- ultradanitutkimus vaikeiden rakennepoikkeavuuksien selvittamiseksi raskausviikolla
18+0—-21+6 tai raskausviikon 24+0 jalkeen.

Seulonta-asetuksessa ei ole maaritelty kaytettavia seulontamenetelmia, mutta lainsadadanto
perustui vuosina 2005-2010 tehtyihin selvityksiin (arviointiraporttiin, kdyttdonoton tuen
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koulutuksiin ja oppaisiin, raporttiin laatuvaatimuksista sisaltden kaytetyn seulontamenetel-
man seka arviointiin implementoinnin vaikutuksista). Asetus pohjautui vaikuttavuustietoihin,
joissa kromosomipoikkeavuuksien seulonta toteutettiin seerumiseulan ja niskaturvotuksen

ultradanitutkimuksen yhdistamisesta saadulla riskikertoimella.

NIPT-tutkimuksella (non invasive prenatal test) selvitetdaan aidin verenkiertoon paatyvaa is-
tukkaperdistd, soluvapaata DNA:ta (cfDNA), jolla pystytaan selvittdmaan yleisimpia sikion kro-
mosomipoikkeavuuksien riskid, seulonnassa ensi sijassa trisomia 21 (Down syndrooma), 18
(Edwardsin syndrooma) ja 13 (Pataun syndrooma) (5). NIPT-testilla sikioperaista DNA:ta |oy-
tyy didin verenkierrosta 10. raskausviikon jdlkeen, mutta noin 1-3 %:ssa tutkimuksista cfDNA

osuus voi olla liian pieni eika tulosta saada.

Perinteinen sikion kromosomipoikkeavuuksien seulonta, yhdistelmaseulonta, tunnistaa noin
80—-85 % 21-trisomioista, mutta sen suorituskyky on selvasti heikompi 18- ja 13-trisomioissa,
erityisesti 13-trisomiassa, jossa herkkyys on noin 60-70 % (6). NIPT-testin suorituskyky tavalli-
simmissa trisomioissa on erittdin hyva ollen parempi kuin perinteinen kromosomipoik-
keavuuksien seulontatestina kaytetty yhdistelmaseula. NIPT-testilld trisomioiden 21, 18 ja 13
herkkyys on 92 % -99 % ja tarkkuus >99 %. Poikkeavan tuloksen positiivinen ennustearvo
(PPV, oikeasti sairaiden osuus poikkeavan tuloksen saaneista) matalan riskin vaestossa triso-
mia 21 osalta on NIPT-testilld >80 % kun se yhdistelmaseulassa on 3—-5 % (6). NIPT:n korkean
(>99 %) tarkkuuden takia NIPT-testilla saatu positiivinen tulos ennustaa todellista kromosomi-
poikkeavuutta huomattavasti paremmin kuin yhdistelmaseulonta. Taiman seurauksena vain
pieni osa seulotuista ohjautuu invasiiviseen diagnostiikkaan. NIPT:n kdytto6noton jalkeen in-
vasiivisten jatkotutkimusten maara laski belgialaisessa tutkimuksessa 52 % (5) ja skotlantilai-

sessa tutkimuksessa 38 % (7).

Markkinoilla on erilaisia NIPT-teknologioita. Ne osoittautuivat systemaattisessa katsauksessa
erittdin herkiksi ja spesifiksi (>98—99 %) menetelmiksi yleisten trisomioiden seulonnassa eika
NIPT-teknologioiden valilld todettu eroja herkkyydessa ja tarkkuudessa (8). Poikkeavan tulok-

sen negatiivinen ennustearvo (NPV, oikeasti terveiden osuus negatiivisen tuloksen saaneista)
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oli kaikilla menetelmilla erittdin korkea (>99 %), mutta positiivinen ennustearvo (PPV) vaihteli
eri teknologioiden ja trisomioiden valilld, mika korostaa lisatutkimusten tarvetta diagnoosin
varmentamiseksi. Markkinoilla on seulontaan soveltuvien NIPT-tutkimuksen rinnalla myds
laajempia, mikrodeleetio- ja mikroduplikaatio-oireyhtymien NIPT-tutkimuksia, joita hyodyn-

netaan kaupallisissa testeissa.

NIPT-testia kaytetaan seka ensilinjan seulontatestina etta osana porrastettua seulontastrate-
giaa ns. toisen linjan testina eli yhdistelmaseulonnan varmistustestind ennen mahdollisesti
tarvittavia invasiivisia jatkotutkimuksia (istukkaverindyte ja lapsivesipunktio). NIPT-testi on
otettu nopealla ajalla kdyttoon sikion kromosomipoikkeavuuksien seulonnassa vahintaan 27

maassa, mutta kayttotavat vaihtelevat (7). Yleisimmin testia kdytetaan toisen linjan testina.

Aidin verindytteestd raskausviikon 10 jilkeen otettava NIPT voisi yksinkertaistaa seulontapro-
sessia, silla se voisi mahdollisesti korvata yhdistelmaseulonnan, johon vaaditaan didin veri-
nayte (PAPP-A, Beta- HCG) raskausviikolla 9+0-11+6 ja sikion niskaturvotuksen (NT) mittaus
ultradanella raskausviikolla 11+0-13+6. NT-mittaus on joskus teknisesti vaikea toteuttaa sikion

asennosta ja nakyvyydesta johtuen.

Suomen tilanne

Arvioinnin esiselvityksen yhteydessa 16.1.2026 Palkon sihteeristo keskusteli arvioinnin aihe-
ehdotuksesta sen lahettdjan FINCCHTA yksikon arviointiyliladkari Johanna Liinamaan seka
Pohjais-Pohjanmaan hyvinvointialueen asiantuntijoiden, ylildakari Sanna Eteldisen ja peri-
natologi Hilkka Nikkisen, kanssa. Keskusteluissa tuli esille, ettd NIPT-tutkimus on viime vuo-
sien aikana otettu Suomessa yleisesti kayttoon toissijaisena seulontamenetelmana, eli jatko-
tutkimuksena yhdistelméaseulassa todetun lisddntyneen riskin tai esim. odottajan ian perus-
teella todetun lisariskin vuoksi. Muutamalla hyvinvointialueella NIPT-tutkimus on otettu kayt-
to6n ensilinjan seulontamenetelmana yhdistelmaseulan tilalle. Varsinais-Suomen hyvinvointi-
alue pilotoi NIPT-seulontaa kaikille odottajille tehtdavana kromosomipoikkeavuuksien testauk-
sessa ensisijaisena seulontamenetelmana vuosina 2023 ja 2024. Pilotin kohderyhmana oli

Varsinais-Suomen hyvinvointialueen raskaana olevien lisaksi HUS-alueen helsinkildiset
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raskaana olevat. Nailla alueilla menetelma on jaanyt vakiintuneeseen kayttoon ensilinjan seu-

lontamenetelmana.

Pohjois-Pohjanmaan hyvinvointialue (Pohde) on selvittéanyt kustannusvaikutuksia, jos yhdis-
telmaseulan tilalle otettaisiin siella kayttoon NIPT. Pohteen sisdisen selvityksen mukaan NIPT-
seulonnan kustannukset ensilinjan testina olisivat noin 150 €/raskaana oleva, mutta huomioi-
den poistuvasta toiminnasta johtuvat kustannukset (n. 85 €), olisi NIPT-seulan kustannuslisays
n. 72 € / raskaana oleva (9). Arviointiylilaakarit toivat STM:lle ldhettdmassaan aihe-ehdotuk-
sessaan esille, ettd Pirkanmaan hyvinvointialueella NIPT-seulonta aiheuttaisi noin 800 000 eu-

ron vuotuiset lisdkustannukset.

Arvioinnin laajuus
STM on pyytanyt Palkolta arviointia NIPT-tutkimuksen vaikuttavuudesta osana valtakunnal-
lista raskaana olevien seulontaohjelmaa. Arvioitaessa NIPT-tutkimuksen kayttéonottoa seu-
lonnassa tulee paattaa, arvioidaanka NIPT kayttoa ensilinjan testing, jolleoin se korvaisi yhdis-
telmaseulonnan vai toisen linjan testind, jossa NIPT-tutkimusta tarjotaisiin yhdistelmaseulon-
nan jalkeisena varmistustestind ennen invasiivisia jatkotutkimuksia tai niiden sijasta.
Tehdyn esiselvityksen perusteella Palveluvalikoimaneuvostolle esitetdan, etta arviointi teh-
daan NIPT:n kdyttoonotosta ensilinjan seulontatestina, jolloin se voisi korvata yhdistelmaseu-
lonnan sikion kromosomipoikkeavuuksien seulonnassa. Myds arviointiylilddkareiden verkosto
ja esiselvityksen yhteydessa kaydyissa keskusteluissa aihe-ehdottajan kanssa tuli esille, etta
arviointi tulisi rajata NIPT:n kaytt6on ensilinjan seulontatestind. Kaytossa olleen tutkimusnay-
ton ja kliinisten asiantuntijoiden mukaan NIPT-seulonta kohdistuu nykytilanteessa yleisimpiin
trisomioihin (21-, 18- ja 13-trisomia). Siksi Palkolle esitetdan, etta arviointi rajataan naihin tri-
somioihin.
Seulonnan arviointi vaatii lahes poikkeuksetta laajan arvioinnin, silla seulonta kohdistuu suu-
reen joukkoon oireettomia ihmisia. Laaja arviointi mahdollistaa seulontaan vaikuttavien teki-
joiden pohdinnan eri nakoékulmista. STM on pyytanyt arviointia, jossa tulee kayttaa yleisesti
hyvaksyttyja seulonnan arvioinnin viitekehyksia sekd STM:n Seulontaohjelma -oppaassa ku-
vattuja arviointikriteereja. Taten Palkon seulontajaosto on ottanut seulonnan arvioinneissa

kayttoon HTA CoreModel -viitekehyksen, jossa huomioidaan eri ndkokulmat: terveysongelma
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ja sen hoito, seulontamenetelma, seulonnan vaikuttavuus, seulonnan taloudelliset vaikutuk-
set, eettiset ndkokulmat, seulonnan toteuttamisen nakdkulmat, sosiaaliset ja potilasnako-
kulma seka lainsdadannolliset ndkokulmat (10).

Laajan arvioinnin tarvetta puoltaa esiselvityksessa nousseet asiat, jotta Palko pystyisi anta-
maan asiantuntijalausunnon STM:n asettamista seulontakriteereista. Tassa esimerkkeja:

- Terveysongelma: mita sairauksia seulontaan? miten NIPT on nyt kdytdssa?

- Seulontamenetelma: NIPT-teknologiat? osuvuus? laatu?

- Turvallisuus: prosessin virheherkat osat (ndytteenotto, logistiikka)?

- Seulonnan vaikuttavuus: suorituskyky, hyoty-haitta (jatkotutkimusten kuorma)?

- Taloudelliset vaikutukset: yksikkohinta? poistuvat kustannukset? budjettivaikutus?
- Eettiset nakokulmat: hyoty-haitta? informoitu suostumus? geneettisen testin rajat?
- Organisatoriset nakokulmat: hoitopolun muutos? resurssit?

- Sosiaaliset nakdkulmat: odotukset? saavutettavuus?

- Lainsaadannolliset: tietosuoja?

NIPT on sikion kromosomipoikkeavuuksien seulontamenetelma, jonka etuina ovat korkea
tarkkuus, matala vaarien positiivisten osuus ja testin turvallisuus. Suomessa NIPT on kaytossa
arvioiden mukaan neljalla hyvinvointialueella ensi linjan kromosomipoikkeavuuksien seulon-
tatestind. Osa hyvinvointialueista tarjoaa NIPT-tutkimusta vain valikoidusti tietyille riskiryh-
mille tai varmistustestina poikkeavan yhdistelmaseulonnan jalkeen (toisen linjan seulonta-
testi). Joillakin alueilla NIPT on mahdollista saada vain maksullisena tutkimuksena yksityissek-
torilla. Tilanne aiheuttaa eriarvoisuutta raskaana olevien valilla asuinpaikasta ja maksukyvysta
riippuen. Eriarvoisuus nakyy testin saatavuudessa, sen kriteereissd, tarjotussa ohjauksessa ja
siind, ettd osalla raskaana olevista ainoa vaihtoehto jatkotutkimuksissa on invasiivinen diag-
nostiikka, vaikka toisilla alueilla NIPT olisi tarjolla varmistustutkimuksena. Eriarvoisuus on vas-
toin raskaudenaikaisten seulontojen perusperiaatetta: yhdenvertaista, turvallista ja informoi-

tuun paatoksentekoon perustuvaa palvelua kaikille.

Liite 8b. STM:n toimeksianto Non-invasiivinen prenataalinen testi (NIPT) sikion kromosomi-

poikkeavuuksien selvittamiseksi
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Liite 3. Non-invasiivinen prenataalinen testi (NIPT) si-
kion kromosomipoikkeavuuksien selvittamiseksi

Arviointiylilagkarien verkosto on ehdottanut (VN/29555/2025-SAAP-1) sosiaali- ja terveysministe-
ridlle (jaliempana STM) non-invasive-prenatal-test-tutkimuksen (jaliempana NIPT-tutkimus) ottamista
kayttoon kaikille alkuraskauden seulontatestina.

Seulonta-asetuksen (339/2011) mukaan Suomessa tarjotaan kaikille raskaana oleville naisille sikion
kromosomipoikkeavuuksien selvittdmista varhaisraskauden vapaaehtoisella yhdistelmaseulonnalla.
Jatkotutkimuksia tarjotaan, mikali laskennallinen riski on suurempi kuin 1:250. Seulonnan jatkotutki-
mukseksi sikion kromosomien madarittdmiseksi on ollut tarjolla vain kehoon kajoava istukkanayte- tai
lapsivesitutkimus, joihin liittyy keskenmenon riski.

NIPT-tutkimusta on kaytetty vuodesta 2015 lahtien korvaamaan edella mainittuja kehoon kajoavia
seulonnan jatkotutkimuksia. NIPT-tutkimus perustuu aidin k&sivarresta otetun verindytteen seulonta-
tutkimukseen sikion kromosomipoikkeavuuksista 21-, 18- ja 13-trisomia. NIPT-tutkimus tunnistaa
raskauden aikana aidin verenkiertoon paatyvan istukkaperaisen sikion DNA:n, jota pystytdan nyky-
aikaisella teknologialla eristdmaan ja tutkimaan geenilaboratoriossa. Vastaus tulee noin kahden vii-
kon sisalla naytteenotosta.

NIPT-tutkimus voidaan tehda 10. raskausviikosta lahtien. Ihanteelliset ajankohdat NIPT-tutkimuk-
selle ovat 11 — 13+6 raskausviikot.

STM pyytaa Palkolta arviointia ja asiantuntijalausuntoa 28.1.2025 annetun toimeksiannon nakékoh-

tien mukaisesti NIPT-seulonnan vaikuttavuudesta ja mahdollisuudesta sisallyttad NIPT-tutkimus
osaksi valtakunnallista seulontaohjelmaa.
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