aK Interpretowac wyniki

przesiewowego badania prenatalnego
| trymestru?

Badanie to oblicza statystyczne prawdo-
podobienstwo (RYZYKO) wystapienia
u plodu trzech najczestszych wad ge-
netycznych, tj. Z. Downa, Z. Patau,
Z. Edwordsa. Badanie to nie dotyczy wy-
stepowania innych wad genetycznych.
Badanie przesiewowe I trymestru nie
mowi czy dziecko jest na 100% zdrowe,
ani nie moéwi czy dziecko ma na 100% ja-
kas wade genetyczna. Wynik obliczonego
prawdopodobienstwa moze by¢: NISKI,
POSREDNI lub WYSOKI.

Wynik: NISKIE RYZYKO oznacza ni-
skie prawdopodobienstwo urodzenia si¢
dziecka z zespolem Downa, Edwardsa,
Patau - oznacza, ze prawdopodobieniswo
wystapienia tych zaburzen jest niskie i jest
wynikiem korzystnym dla tej metody.
Wynik: POSRENIE RYZYKO oznacza
posrednie prawdopodobienstwo urodze-
nia sie dziecka z jedna z trzech w/w wad
genetycznych, jest wynikiem dla tej me-
tody wymagajacym wg. obecnych stan-
dardow zaproponowania pacjentce wyko-
nania dalszej diagnostyki nieinwazyjnej,
tj. testow NIPTY (koszt badania ok. 2,5
tys. zlotych), ktore nadal s3 jedynie te-
stem przesiewowym dajacym ok. 99,8%
pewnosci.

Wynik: WYSOKIE RYZYKO oznacza wy-
sokie prawdopodobienstwo urodzenia si¢
dzieckazjedngztrzech w/wwad genetycz-
nych, jest wynikiem niekorzystnym dla
tej metody i wymaga zaproponowania pa-
cjentce dalszej konsultacji w Poradni Ge-
netycznej oraz dalszej diagnostyki, w tym
diagnostyki inwazyjnej lub zapropono-

wania pacjentce, przed podjeciem decyzji
o inwazyjnych metodach, wykonania te-
stow nieinwazyjnych NIPTY (koszt ok.2,5
tys. zlotych).

Niezaleznie od wyniku badania prze-
siewowego I trymestru ci¢zarna moze
zawsze wykona¢ dodatkowe prze-
siewowe, nieinwazyjne testy prena-
talne (NIFTY, HARMONY, PANO-
RAMA), ktoére umozliwiaja wczesna
i dokladna diagnostyke zaburzen gene-
tycznych, ale nadal s3 jedynie testami
przesiewowymi dajacymi ok. 99,8% pew-
nos¢.

Reasumujac - w przypadku badania USG
I trymestru, ktére wypada prawidlowo
mamy ok. 80% pewnosci, ze wynik po-
twierdzi sie i dziecko urodzi si¢ zdrowe
(aby zwiekszy¢ pewno$¢ mozemy dodat-
kowo wykona¢ badania krwi - PAPP-a,
B-hcg, ktore zwigkszaja pewnos¢ do 85-
90%). Réwniez w przypadku badania nie-
prawidlowego nie ma pewnosci , ze wynik
potwierdzi si¢ po porodzie (blad obli-
czen wynosi ok. 5-3%). Pacjentka z wyni-
kiem nieprawidlowym wymaga dalszej
diagnostyki aby rozwiac¢ watpliwosci i je-
zeli wyraza taka wole, moze zdecydowac
si¢ na badania nieinwazyjne krwi (NI-
FTY - koszt badania ok. 2,5 tys zl. - da-
jace ok 99,8% pewnosci) lub skorzystac¢
z porady w Poradni Genetycznej i podda¢
si¢ inwazyjnemu zabiegowi mniopunk-
cji (daje 100% pewnosci), ktdry to zabieg
niesie jednak za sobg ryzyko poronienia
(0,3 -0,5%).

Niezmiernie istotnym pozostaje fakt,
ze diagnostyka USG powinna by¢ prze-
prowadzona przez osobe doswiadczong,
przeszkolona do przeprowadzenia takich
badan oraz dysponujaca wlasciwym, do-
brej klasy aparatem USG.
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Co to sa hadania genetyczne

— prenataine | trymestru?

BADANIA PRENATALNE to wszystkie
badania, ktére mozna wykonac przed uro-
dzeniem dziecka. Moga by¢ nieinwazyjne
iinwazyjne.

BADANIA NIEINWAZY]JNE s3 bezpiecz-
ne dla matki i dziecka i nie s3 obarczone
ryzykiem utraty ciazy. Nalezg do nich: ba-
dania USG i badania biochemiczne z krwi
(PAPP-a, B-hcg, NIFTY) wykonane
u przyszlej mamy.

BADANIA INWAZY]JNE s3 obarczone
pewnym ryzykiem (ok. 0,3- 0,5%) utraty
ciagzy. Oznacza to, ze na 200 wykonanych
badan inwazyjnych statystycznie moze
zdarzy¢ si¢ jedno powiklanie w postaci
poronienia i utraty ciagzZy (moze dotyczy¢
to np. sytuacji, w ktorej badanie bedzie
wskazywalo na prawidlowy rozwdj cia-
zy, ale w wyniku powiklania tego badania
dojdzie do utraty ciazy). Pacjentki z wy-
sokim ryzykiem urodzenia dziecka z ge-
netyczna wada chromosomowg powinny
by¢ poinformowane przez lekarza o moz-
liwosci wykonania badan inwazyjnych.
Badania inwazyjne to: biopsja kosmdéwki,
amniopunkcja, kordocenteza.

Po co rohi¢ badania genetyczne
(prenatainel i jakijestich cel?

Badania  prenatalne wykonywane sa
w celu umozliwienia wczesnej identyfika-
cji ryzyka wystapienia genetycznych wad
ptodu, wczesnego rozpoznania anato-
micznych wad plodu oraz celem przygo-
towania rodzicéw do wlasciwego leczenia
i opieki nad plodem i noworodkiem.

Aby ostrzec i ,przygotowac” przyszlych
rodzicow do wychowywania dziecka
z wada genetyczna.

Kontrola stanu plodu oraz przebiegu cia-
zy w celu podjecia ewentualnego leczenia.
Wykrycie niektorych nieprawidlowo-
$ci pozwala na przeprowadzenie operacji
u plodu, jeszcze w trakcie ciazy, badz
przygotowania sie do niej zaraz po poro-
dzie.

Badania prenatalne pozwalaja nalezy-
cie przygotowa¢ rodzicow do narodzin,
szczegolnie, jesli dziecko bedzie obarczo-
ne wadami.

Czy pacjentka musi robi¢ hadania

genetyczne (prenatainel?

Ciezarna nie musi wykonywac badan pre-
natalnych, ale powinna by¢ poinformowa-
na przez lekarza o mozliwo$ci wykonania
takich badan. Decyzja o wykonaniu lub
niewykonaniu badan prenatalnych I try-
mestru calkowicie lezy w gestii ci¢zarnej
pacjentki.

proponowane sa w ciazy
i kiedy najlepiej je wykonaé?

Zgodnie z obowigzujacymi Standardami

i Rekomendacjami Polskiego Towarzystwa

Ginekologicznego, kazda kobieta w ciazy fi-

zjologicznej powinna mie¢ wykonane bada-

nia USG:

1. USG pierwszego trymestru - tzw. USG ge-
netyczne (prenatalne) - powinno by¢ wy-
konane miedzy 11 a 13 tyg. — dlatego aby
precyzyjnie dostosowa¢ termin badania -
powinno sie zadzwoni¢ w celu umoéwienia
wizyty juz w 9-10 tyg.

2. USG oceniajace dlugos¢ szyjki macicy
i ksztalt ujscia wewnetrznego, wykonane
pomiedzy 18 a 22 tyg. Moze by¢ polaczo-
ne z USG drugiego trymestru.

3. USG drugiego trymestru - tzw. USG ge-
netyczne ,,poléwkowe” - powinno by¢ wy-
konane miedzy 20 a 22 tyg. - (badanie po-
winno zawiera¢ elementy skryningowego
badania echokardiograficznego serca plo-
du), badanie to mozna polaczy¢ z ocena
szyjki macicy.

4. USG trzeciego trymestru - powinno by¢
wykonane pomiedzy 30 a 32 tyg. ciazy. La-
czy ono elementy badania poléwkowego
z oceng dobrostanu i prawidlowego wzro-
stu plodu.

NiedoskonatoSci badan prenatainych

| trymestru?

o Autorzy nieinwazyjnego przesiewowego
badania prenatalnego I trymestru usta-
lili i tak skonstruowali kalkulacje, aby
z zalozenia uzyskiwa¢ 3-5% wynikow fal-
szywie dodatnich, sugerujacych wystapie-

nie wady u ptodu. W rzeczywistosci moze
nie by¢ wady, a niekorzystny wynik bada-
nia moze wywolywa¢ u ciezarnej niepo-
trzebny stres i niepokdj. Nieinwazyjnos¢
i dostepnos¢ badan prenatalnych I tryme-
stru usprawiedliwiaja te niedoskonalosci.
W przypadku nieprawidlowego wyniku
badania prenatalnego nalezy przedstawic¢
pacjentce mozliwos$¢ poszerzenia diagno-
styki albo o nowoczesne badania niein-
wazyjne z krwi matki - NIFTY dajace ok.
98-99% pewnosci, albo o testy inwazyjne,
ktore niestety, jak wcze$niej wspomniano,
niosa ryzyko utraty ciazy w 0,3-0,5%.
Nieinwazyjne przesiewowe badania pre-
natalne I trymestru moga nie rozpoznac
wady ptodu i dac niekiedy wyniki falszy-
wie ujemne, $wiadczace o prawidlowej cia-
zy. Dzieje sie tak poniewaz czulo$¢ przesie-
wowego badania prenatalnego w oparciu
o USG i testy biochemiczne (PAPP-a,
B-hcg) wynosi ok. 85-90%.

Nieinwazyjne badania prenatalne I tryme-
stru, sa badaniem jedynie przesiewowym,
obarczonym pewnym bledem i nawet przy
dobrym wyniku badania, nigdy nie daja
100% pewnosci, ze urodzi si¢ zdrowe ge-
netycznie dziecko, poniewaz wiele rzad-
kich wad genetycznych jest w tych bada-
niach niemozliwa do rozpoznania.
Pacjentka decydujaca si¢ na badania pre-
natalne powinna mie¢ $wiadomos$¢ tych
niedoskonalosci i ograniczen metody ba-
dawczej aby w w/w przypadkach byla
przygotowana na ewentualng dalsza, kon-
sekwentng diagnostyke.

W zdecydowanej wigkszosci przypadkow
(95-97%) badania prenatalne przynosza
spokdj przyszlej mamie.



