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Polska

Woczesna diagnostyka prenatalna

Na poczatku nalezy podkresli¢, ze wszelka diagnostyka prenatalna jest dobrowolna. To
Ty, kobieta w cigzy, decydujesz o tym, czy chcesz poddac si¢ badaniu.

Przez wczesna diagnostyke prenatalng rozumie si¢ badania wykonywane przed
ukonczeniem 22 tygodnia cigzy, jednak wigkszo$¢ badan wykonuje si¢ znacznie
wczesniej.

Jesli poddasz si¢ badaniu prenatalnemu, wynik badania moze ujawnic, ze wystgpuje
ryzyko, ze ptod ma wady chromosoméw i/lub inne wady rozwojowe. W takim
przypadku zostaniesz zapytana, czy chcesz przeprowadzi¢ kolejne badania. Zostaniesz
poinformowana o medycznych i spotecznych konsekwencjach wad oraz o opiece, ktora
mozesz otrzymac. Podejmiesz wtedy decyzjg, czy chcesz utrzymac, czy tez przerwac
ciaze. Jesli masz watpliwosci, co do powyzszego, powinnas zastanowic si¢, czy
rzeczywiscie cheesz podda¢ si¢ badaniu prenatalnemu. Prosze zauwazy¢, ze rowniez
wczesniejsze badania USG, wykonywane w 12-13 tygodniu cigzy i rutynowe badania
USG w 18-20 tygodniu, to tez jest diagnostyka prenatalna. Nalezy tez pamigtac, ze
niektorych schorzen nie da si¢ wykry¢ za pomoca badan prenatalnych. Nawet, jesli
wyniki badan beda catkowicie w normie, zawsze istnieje niewielkie ryzyko, ze
wystepuja odchylenia od normy, ktére moga mie¢ wptyw na zdrowie ptodu.

Jesli w twojej rodzinie wystepowaty przypadki mutacji chromosoméw lub tez choroby
dziedziczne, powinnas$ o tym poinformowac swoja potozng lub lekarza.

Powszechna opieka zdrowotna zapewnia darmowe badania prenatalne wszystkim
kobietom w cigzy na podstawie oceny medyczne;j.

Jezeli poddasz si¢ badaniu w prywatnej przychodni, moze to spowodowac, ze to samo
badanie nie bedzie juz zaproponowane w ramach powszechnej opieki zdrowotne;.
Poradz si¢ swojej potoznej, czy to dotyczy ciebie.

Woczesne badanie ultradzwiekowe [szwedzki skrot: TUL]

Weczesne, darmowe badania ultradzwigkowe (USG) sg oferowane wszystkim kobietom
w cigzy w regionie Vistra Gotaland. Badanie wykonuje si¢ przez brzuch, a jego celem
jest wykrycie ciazy mnogiej lub powaznych wad ptodu. Wykonuje si¢ je optymalnie
miedzy 12+4 a 1346 tygodniem ciazy, ale mozna je zamowi¢ az do 15+0 tygodnia.
Badanie TUL nie wykaze mutacji chromosomow.



Kombinowane badanie ultradzwiekowo-biochemiczne
[szwedzki skrét: KUB]

Badanie KUB pozwala oszacowa¢ prawdopodobienstwo mutacji chromosomow,
polegajacych na istnieniu dodatkowego chromosomu (trisomii). KUB pozwala
obliczy¢ ryzyko wystapienia trisomii chromosomu 21 (zespotu Downa) oraz kilku
innych, rzadszych, lecz powazniejszych mutacji chromosomoéw (trisomii
chromosoméw 13 i 18).

Nalezy pamietaé, ze KUB nie jest sposobem na pewne stwierdzenie wystapienia
trisomii, a jedynie narzedziem do oceny ryzyka jej wystapienia.

W regionie Vastra Gotaland badanie KUB jest bezptatne dla wszystkich cigzarnych,
ktore w momencie wystapienia ostatniej miesigczki miaty ukonczone 35 lat.
Wyjatek: przy zaptodnieniu in vitro w formie donacji jajeczka lub embriona,
poniewaz donatorzy sa zawsze mtodsi niz 35 lat, oraz przy zaptodnieniu in vitro
wlasnymi zamrozonymi jajeczkami, ktdre pobrano przed 35 rokiem zycia.

Migdzy 9+0 a 13+6 tygodniem ciazy od cigzarnej pobiera si¢ probke krwi, aby
zmierzy¢ zawarto$¢ dwoch biatek krwi. Badanie USG przez brzuch wykonuje si¢
migdzy 11+2 a 13+6 tygodniu cigzy. Mierzy si¢ wtedy szerokos¢ zbiornika
wypetnionego ptynem na karku ptodu (przeziernosé karkowa). Wyniki obu badan
zestawia si¢ z wiekiem ci¢zarnej by wyliczy¢ prawdopodobienstwo wystapienia u
ptodu trisomii. Najlepiej, gdy probke krwi pobierze si¢ okoto 10+0 tygodnia ciazy, a
badanie USG wykona si¢ miedzy 12+4 a 13+6 tygodniem cigzy, poniewaz wtedy
mozna wykona¢ wczesne badanie ultradzwickowe (TUL) dobrej jakosci.

Badanie KUB mozna rowniez wykona¢ w przypadku cigzy mnogiej. W takich
przypadkach ocena wynikéw moze by¢ utrudniona i z tego powodu mogg by¢
wskazane dodatkowe konsultacje.

Jesli wynik badania KUB wykaze zwickszone prawdopodobienstwo wystapienia
trisomii, kobieta cigzarna otrzyma propozycje¢ wykonania dalszych badan.

NIPT (ang. noninvasive prenatal test — nieinwazyjny test prenatalny)

NIPT to metoda, ktéra z pomoca probki krwi cigzarnej pozwala zbada¢ DNA ptodu.
NIPT, podobnie jak KUB, to test, ktory okresla prawdopodobienstwo wystapienia
mutacji chromosomow, jest jednak bardziej precyzyjny. Podobnie jak przy badaniu
KUB okresla sie prawdopodobienstwo trisomii chromosomow 13, 181 21.

NIPT mozna wykonywac od 10 tygodnia cigzy i pdznie;j.

Test NIPT proponuje si¢ kobietom:
o U ktorych badanie KUB wykazato umiarkowanie zwigkszone prawdopodobienstwo
trisomii (1:51-1:200)

o U ktorych z r6znych powoddéw nie mozna zbada¢ prébek wod ptodowych/tozyska
(na przyktad zapalenie watroby, HIV, sklonno$¢ do krwotokdw)

Badania NIPT nie mozna przeprowadzi¢ w przypadku
e cigzy mnogiej,

e gdy cigzarna cierpi na mutacj¢ chromosomow.

e Jesli w ciggu ostatnich 3 miesigey cigzarna przeszia

transplantacje (réwniez stransplantacje komdrkami macierzystymi)
transfuzje krwi
radioterapi¢
immunterapi¢

O O O O

Badanie wod ptodowych / fozyska

Probki pobierane sg przez brzuch. Za pomoca cienkiej igly pobiera si¢ probki tozyska
lub tez komorek ptywajacych w wodach ptodowych.

Probki wod ptodowych lub tozyska analizuje si¢ najczesciej za pomoca metody, ktdra
w ciggu tygodnia moze da¢ odpowiedz, czy wystepuje trisomia chromosomdw 13, 18
i 21 (QF-PCR).

e Badanie wod ptodowych mozna wykona¢ najwczesniej w 15+0 tygodniu cigzy
¢ Badanie probki tozyska mozna wykona¢ najwczesniej w 11+0 tygodniu ciazy
e Pobranie prébek oznacza wzrost ryzyka poronienia o < 0,5%

Badanie proponuje si¢ cigzarnej, jesli:

¢ Badanie KUB wykaze prawdopodobienstwo wystapienia mutacji wyzsze niz 1:50
lub przezierno$¢ karkowa wynosi wiecej niz >3,5mm, lub jesli NIPT wykaze
wysokie prawdopodobienstwo trisomii chromosoméw 13,18 lub 21

Badanie USG wykaze podejrzenie wystapienia wad ptodu

Kobieta urodzita juz dziecko Iub tez nosita ptéd z wadami chromosomow

U ciezarnej lub w jej rodzinie stwierdzono obecnos$¢ choréb dziedzicznych
Cigzarna ukonczyta 35 lat i nie chce poddac si¢ badaniu KUB, chce jednak
przeprowadzi¢ badania ptodu pod katem wystapienia mutacji chromosomow.



Rutynowe badanie USG

Rutynowe, darmowe badania ultradzwigkowe (USG) sa oferowane wszystkim
kobietom w cigzy w regionie Viéstra Gotaland. To badanie powinno si¢ wykona¢
mi¢dzy 18 a 20 tygodniem ciazy, po to by:

o Ustali¢ dlugos¢ ciazy i obliczy¢ dat¢ porodu (nie ma takiej potrzeby, jesli zostata ona
ustalona przy wykonaniu badania TUL)

e Zobaczy¢, ile ptodow znajduje si¢ w macicy (jesli nie robiono badania TUL)

e Zbada¢ ptod w celu wykrycia powazniejszych deformacji

o Oceni¢ stan tozyska

Niektore deformacje tatwo jest dostrzec przy badaniu ultrasonografem i w zasadzie
zawsze zostaja wykryte (na przyklad rozszczep kregostupa). Inne sa trudniejsze do
rozpoznania (na przyktad niektore wady serca). Nie wszystkie odchylenia od normy
mozna wykry¢ za pomocg badania USG. W rzadkich przypadkach zdarza si¢ rowniez,
ze omytkowo stwierdzi si¢ wystgpienie deformacji u zdrowego ptodu. Sg rowniez
zmiany, ktérych wptyw na zdrowie ptodu ci¢zko jest ocenié, a niepewnos¢ moze by¢
trudna do zniesienia dla rodzicow.

Jesli cigzarna chee poznaé pte¢ dziecka, proszg poinformowac o tym potozng w czasie
badania. Jesli mozna okresli¢ pte¢ ze znacznym prawdopodobienstwem, potozna
informuje o tym.



Co nastepuje po badaniach?

W zdecydowanej wigkszo$ci przypadkow nie ma zadnych probleméw i dziecko rodzi
si¢ zupetnie zdrowe. Jesli wyniki wskazuja na jakie$ odstepstwa od normy, dalszej
oceny dokonuje lekarz. Czasami moze by¢ konieczne przeprowadzenie badan
uzupelniajacych. Kobieta moze zostaé zapytana, czy zgadza si¢ na przeprowadzenie
badan wod ptodowych lub tozyska. Jesli okaze sig, Zze ptdéd ma mutacje chromosomowe
i/lub inne wady, otrzymasz szczegotowe informacje i mozliwos¢ przedyskutowania, co
moga one oznaczac. Inne osoby nie maja prawa wtracac si¢ lub probowaé wptywac na
decyzje cigzarnej. Czasem jednak dobrze jest porozmawiaé z kilkoma
wykwalifikowanymi osobami, na przyktad z genetykiem, lekarzem dziecigcym,
psychologiem czy kuratorem, aby podja¢ najlepsza dla siebie decyzje. Rowniez w
ponizszych linkach do stron znajdziesz warto$ciowe informacje na temat tego, co
oznacza bycie rodzicem dziecka niepelnosprawnego.

Jesli chcesz dowiedzie¢ sie wiecej o diagnostyce
prenatalne;j:

e Zapoznaj si¢ z informacjami podanymi na stronie www twojego szpitala.

Przydatne linki:

http://imwww.1177 .se/Fakta-och-rad/Undersokningar/Fosterdiagnostik/
http://www.svenskadownforeningen.se

http://www.nnkkf.n.nu (SNIF)

http://www.agrenska.se

http://www.gensvar.se

https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/funktionshinder/
https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/
http://www.fub.se (Stowarzyszenie niepetnosprawnych dzieci, mtodziezy i dorostych)



http://www.svenskadownforeningen.se/
http://www.nnkkf.n.nu/
https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/funktionshinder/
https://www.socialstyrelsen.se/stod-i-arbetet/sallsynta-halsotillstand/
http://www.fub.se/

