Badanie przesiewowe w 1. trymestrze ciazy

hoae
Data urodzenia : 6 maj 1979
Data badania: 18 maj 2012
Lekarz kierujacy: Lek med Litwinski Waldsmar Medyk W._ Litwinski
Adres: a87-200 Wioctawek Telefon: 544269490

Dane matki oraz opis przebiegu ciazy:

Grupa etniczna: Biata (suropejska. srodkowo-wschodnia, ponocno-afrykanska, hiszpanska).
Masa matki: 61,0 kg;

Liczha porodow: 1; Palenie papierosow. nis;

Foczecie: spontaniczne, Indukcja owulacji: nie

ostatnia miesiaczka: 2 styczen 2012 TP waq. ostatniej miesigczki: 8 paZdziernik 2012

Ultrasonografia w 1. trymesirze:
Aparat USG: Voluson EB. giowica: Convex. Widocznosc: ograniczona z powodu ruchow ptodu.

Wiek cigzy: 13 tygodnie + 4 dni wg CRL TF wg. ulirasonografiic 19 listopad 2012
Wyniki badania: Zywy pidd- Czynnosé serca obecna

Alkcja serca 159 ud/'min .

CRL{CRL) 75,0 mm -

Przeziernosc karkowa (NT) (Przeziernoss karkowa (NT)) 1,7 mm

Wymiar dwuciemieniowy (BEPD) 22,1 mm

toZysko: tylna sciana wysoko

piyn owodniowy: W normis

Fepowina: 3 naczynia

Markery wad chromosomalnych:

Kost nosowa: prawidiowy: Kat twarzowy: pomiar: 79°; Miedomykalnosc zastawki trojdzielng]: prawidtowy:
Frzeptyw w przewodzie Zylnym: w normie;

wady plodu:

Czaszka / Mozg: w normie; Kregostup: w normie; Serce: Chraz 4 jam serca prawidtowy; brzuch: w normie;
Zotadek: widoczny: Pecherz moczowy: trugne do oceny; Rece: obydwis widoczne:

Parametry biochemiczne surowicy matki:

probka 131 pobrano w dniu 30 kwiscien 2012, Analiza w dniu 4 maj 2012. WyposaZenie: Delfia
Xpress.

Wolna 3-hCG: 31.81UA odpowiada 0,629 MoM

PAPP-A 1,100 1uA odpowiada 0,231 Mo

Szacowane ryzyko trisomii 21 (Zespolu Down'a), 18 (Zespotu Edward'a) i 13
(Zespolu Patau'a):
Pacjentka poinformowana, podpisata formularz swiadomej zgody - Wiek matki: 33 lata

Trisomia 21 Trisomia 18 Trisomia 13

Ryzyko podstawowe: 1. 420 1. 1078 1. 3363
Obliczone ryzyko: 1: 8402 1: 21578 1: GT387




Badanie przesiewowe w 1. trymestrze ciazy

Ryzyko wyjsciowe jes! wyliczone na podslawie wieku cigtamej. Nowe ryzyko jest ryzykiem w dniu badania wyliczonym na
podsiawie ryzyka wydciowego, Czymniki ultrasonograficzne (szerokosé przeziemodci karkowey, czynnosc serca plodu) |
Badania biochemiczne z surowicy matczynef (wolne B-hCG [ PAPP-A). Mediany wartosci biochemicznych sg dostosowane do
wage cigzame]

Warlo & ryzyka zoslata okredlona przy u2veiu oprogramowania FMF-2009. Obliczenia sa oparte na szeroko zakrajonych
badaniach naukowych koordynowanych przez Fundacig Medycyny Plodowej (Felal Medicine Foundalion, London, UK
registered chanily 1037116, www felalmedicine.com). Obliczone wanlosci ryzyka sq wazne lylko w przypadku, jesh badanie
USG wykonal lekarz ulirasonolog akredytowany przez Fundagie Medycyny Flodowe| | poddajqcy swaje wynilki regularmym
audytom tej insfytuci
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WYNIK:

Wynik nieiwazyjnego badania przesiewowego pierwszego trymestru jest prawidlowy. Szacowane ryzyko wad
genetycznych jest niskie, tzn. ponizej wartosc odcigcia 1:420

Wykonane badanie nie mowi, czy dziecko jest na pewno zdrowe, czy chore. Celem badania jest oszacowanie
prawdopodobiensiwa wysfapienia choroby. Nieinwazyjne badanie przesiewowe nie jest w slanie wykluczyd
wszystkich aberraci chromosomowych oraz rzadkich zespofdw genetycznych w 100%

KOMENTARZ:

Prenatalna diagnostyka genetyczna budzi wiele emocii. Tak jak zaakceptowalidmy potrzebe wykonywania tzw.
USG genetycznego, tak badanie markerow biochemicznych jest kontrowersyjne. Utarlo sie w naszym kraju
przekonanie, ze test PAPPA powinno wykonywac sie u kobiet starszych, albo z cbciazonym wywiadem.
Przekonanie to wynika raczej z uwarunkowan soco-ekonomicznych niz przestanak naukowych. Wg twarcow
testu wskazaniem do jego wykonania jest cigza, bez wzgledu na wiek matki czy inne czynniki dodatkowe.,
Kolejnym trudnym do zaakceptowania jest problem wynikow falszywie dodatnich, tzn. takich, gdy dziecko jest
genetycznie zdrowe, a wynik tesiu nieiwazyjnego wskazuje na podwyzszone ryzyko. Latwiej nam zaakceptowac
poszerzone NT jako wskazanie do diagnostyki inwazyjnej, niz nieprawidlowe stezenie hormondw. Niestety
markery ultrasonograficzne czy biochemiczne nie pokazujg kariotypu plodu. Kluczowym zalozeniem testu
statystycznego opartego o analize wielu niezaleznych od siebie markerow jest takie ustawienie punktu odciecia,
aby uryskac ok. 3-5% wynikdw dodatnich. Wiekszost wynikow dodatnich to oczywiscie falszywie dodatnie, co
jednak generuje stres rodzicow oraz lekarza kierujacego. Poki co jednak nie dysponujemy inng wiarygodng
metodg nieinwazyjnej, prenatalnej diagnostyki genetycznej. Zrozumienie tych zalozen przesiewowego testu
pierwszego trymeastru opartego o statystyke pozwoli na wiagciwg interpretacjg otrzymanych wynikow.

Majczestszymi wadami genatycznymi ptodu s3 wady zwigzane z wiekiem matki, czyli tzw. trisomie. Najczestszg z
nich jest trisomia 21, czyli zespdl Downa, ponadto inne trisomie 18 i 13 pary chromosomodw, Jako, e wiekszosd
trisomii autosomiow wigke sie z ciezkimi wadami ukladowmi i jest Smiertelna juz w okresie plodowym, test na
wykrywanie wad genetrycznych jest tak naprawde testem na wykrywanie zespolu Downa - najczestszej trisomii
stwierdzanej po narodzinach dziecka. Cecha wspolng ludzi z zespolem Downa jest uposledzenie umyslowe.
Wiele problemow zdrowotnych dotyka osoby z tym zespolem. Majczesciej sa to powazne wady serca,
uposledzenie stuchu lubfi wzroku. Dlugosc zycia wigkszosci ludzi z zesplem Downa to ok 50 lat, chociaz
niektorzy zyja do ok 70 lat.
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Rodzice zwykle nie spodziewaja sie dziecka z zespotemn Downa. Rzadko sie rowniez zdarza inny preypadek
zespotu Downa w te] samej rodzinie. Wiskszosc ludzi mysli, Ze tylko starsze kobiety rodza dzieci z tym zespotem.
Oczywiscie ryzyko wzrasta wraz z wiskiem matki, ale w ujeciu globalnym zdecydowana wiekszos¢ kobiet
rodzacych to kohiety miode, wigc mimo,Ze w tej grupie wiekowej ryzyko trisomii jest niZzsze, to jednak w
wartosciach bezwzglednych wiskszost dzieci z zespotem Downa rodza kobiety miode czyli przed 35 rokiem
Zvcia. Wieksza szanse powtdrzenia trisomii ma teZ kobieta, kiora juZ urodzita dziecko z tym zespotem. Nie
wszystkim kobietom oferuje sie rutynowo badania, kidre daja 100% odpowiedz, czyli badania diagnostyczne.
Wynika to z fakiu, iz sa one badaniami inwazyjnymi, niosacymi ryzyko poronienia lub porodu przedwczesnego. VW
pierwszym etapie wszystkim kobietom oferuje sie hadania przesiewows, ktére nig niosa ze soba Zadnego ryzyka
dla ciazy. Badania te, chod nie daja 100% odpowisdz, czy dziecko ma zespdt Downa, mowia w przypadku,
ktérych kobiet nalezacych do grupy podwyZszonego ryzyka mozemy zaoferowaé badania diagnostyczne
(amniopunkcja czy biopsja kosmowki).

Badanie przesiewowe daje wyniki w formie prawdopodobienstwa 1 do . np. 1- 1500 czy 1: 100, Wyniki te mowia
nam, jaka jest szansa, Ze dziecko ma zespdt Downa. Rezultat 1:100 oznacza, Ze sposrod 100 kobiet z takimi
samymi wynikami badania przesiewowego jedna ma dziecko z zespotem Downa - czyli wysokie rvzyko. Warto
pamietat, Ze niskie ryzyko nie oznacza, Ze dziecko na pewno nie ma zespotu Downa. Oznacza to dokiadnie, Ze
ryzyko urodzenia dziecka z tym zespotem jest bardzo make. Wynika to z faktu, Ze niektorych przypadkow zespotu
Downa nie da sie wykryC za pomoca badan przesiewowych.

Przy pomocy samego badania USG moZna wykryt ok, 30% dzieci z wada gensetyczna. Stosujac najlepsze testy
przesiewowe (badanie USG pofaczone z badaniem krwi) moZna wykryé 95-97% dzieci z zespotern Downa.
Bardzo wazng kwestig jest traktowanie testu przesiewowsgo pierwszego trymestru jake catosci. Wy zalecen
Fundacji Medycyny Ptodowej ( Fetal Medicine Foundation -FMF) nie powinno sie osobno wykonywac badania
USG, a osobno testu z krwi. Tylko pofaczenie tych dwoch metod daje pewnosE whasciwego wykonania testu
przesiewowego, ktory wykonany poprawnie pozwala wykryé ponad 95% ptoddw z wada genetycena.

Wynik przesiewowego testu pierwszego trymestru kalkulowany jest indywidualnie dla kaZzdej pacjentki przez
lekarza certyfikowanego przez FMF. Wynik przedstawiany jest w postaci prawdopodobienstwa. W razie niskiego
prawdopodobienstwa (nvzyka) nalezy uznad wynik jako prawidtowy. Matomiast w przypadku podwyZszonego
ryzyka nalezy zaoferowad ciezarne] wykonanie badan diagnostyki inwazyjnej.

Maciej Korcz
Kod operatora FMF: 90255




