NOWA METODA PRZEDURODZENIOWEJ
DIAGNOSTYKI ZESPOLU DOWNA,
EDWARDSA I OTWARTYCH WAD
OSRODKOWEGO UKEADU NERWOWEGO
U PLODU

*TEST PAPP-A (test pierwszego trymestru)
*TEST POTROINY (test drugiego trymestru)
*TEST ZINTEGROWANY !!!

INFORMACIJE DLA KOBIET

W ulotce tej znajdzie Pani podstawowe informacje dotyczace niein-
wazyjnych testow przedurodzeniowych. Testy te wykonywane sa w
celu okreslenia ryzyka wystapienia u nienarodzonego dziecka jednej
z najczgsciej spotykanych nieprawidtowosci genetycznych: zespotu
Downa, zespotu Edwardsa lub otwartej wady osrodkowego uktadu
nerwowego (OUN). Testy te sa catkowicie bezpieczne dla ptodu. Wynik
testu nie informuje bezposrednio czy ptod jest obarczony jedna z wy-
mienionych wad, lecz ocenia prawdopodobiefistwo jej wystapienia.
Jezeli ryzyko wystapienia u ptodu nieprawidtowosci zostanie uznane
za podwyzszone (tzw. pozytywny wynik testu) wowczas istnieje moz-
liwos¢ przeprowadzenia, specjalistycznych badan genetycznych, kto-
re ostatecznie rozstrzygaja czy ptod jest dotknigty jedna z powyzszych
wad. U wigkszosci kobiet wyniki testow wskazuja na niskie ryzyko
wystgpowania wymienionych nieprawidtowosci, co wpltywa na zmniej-
szenie lgku wynikajacego z obawy o prawidlowy rozwdj dziecka.

Na czym polega test PAPP-A?

Test PAPP-A polega na pobraniu miedzy 10 a 13 tygodniem ciazy
matej ilosci krwi matki, u ktorej oznacza sig biatko ciazowe A (PAPP-
A) i wolng podjednostke beta gonadotropiny kosméwkowej (fbhCG).
Jezeli ptdd obarczony jest wadami genetycznymi takimi jak zespot
Downa, zespot Edwardsa (bez oceny ryzyka otwartej wady OUN),
stgzenia tych zwiazkow w krwi kobiety przyjmuja cha-rakterystyczne
warto$ci. Dodatkowo mozna przeprowadzi¢ badanie ultrasonograficz-
ne, w ktorym ocenia si¢ wielo$¢ przestrzeni ptyno-wej w obrgbie tkanki
podskornej ptodu tzw. przezieros¢ karku - NT (Nochal translucency).
Program komputerowy w oparciu o uzyskane wyniki badan bioche-
micznych oraz pomiar NT (gdy byt przeprowadzony) wyliczy, a le-
karz oceni jakie jest prawdopodobienstwo, ze ptod obarczony jest jedna
z wymienionych nieprawidlowosci.

Na czym polega test potréjny?

Test potrdjny polega na oznaczeniu w krwi cigzarnej alfa-fetoprote-
iny (AFP), hormonu gonadotropowego (hCG) orazwolnego estriolu
(uE3).

Krew nalezy pobra¢ migdzy 14 a 20 tygodniem ciazy. Jezeli jest moz-
liwe zaplanowanie wykonania testu to proponujemy pobranie krwi
jak najwczesniej po 14 tygodniu. W tescie potrdjnym przeprowadza
si¢ oceng ryzyka wystapienia u ptodu zespotu Downa, Edwardsa oraz
otwartej wady OUN.

Na czym polega test zintegrowany ?

Test zintegrowany polega na przeprowadzeniu oceny ryzyka rodzenia
dziecka z zespotem Downa, Edwardsa i z otwarta wada OUN . Wyko-
nywany jest w dwoch etapach:

- I ETAP: w pierwszym trymestrze ciazy migdzy 10 a 13 tygodniem
wykonuje si¢ test PAPP-A (mozna przeprowadzi¢ pomiar NT) a na-
stgpnie

- I ETAP: po 14 tygodniu przeprowadza sig test potrojny.

Ostateczna ocena ryzyka jest wynikiem obu testow
z pierwszego i drugiego trymestru.

TEST ZINTEGROWANY daje najwyzsza wykrywalnosé
nieprawidlowosci u plodu wynoszaca ponad 90 %. Jednoczesnie
znacznie ogranicza konieczno$¢ wykonywania amniopunkcji do

niezb¢dnego minimum.

Co oznacza pozytywny wynik testu?

Pozytywny wynik testu w ocenie ryzyka urodzenia dziecka z zaspo-
tem Downa, zespotem Edwardsa lub z otwarta wada osrodkowego
uktadu nerwowego oznacza jedynie, ze prawdopodobienstwo wysta-
pienia u ptodu tych nieprawidtowosci jest podwyzszone.

Jaka jest skutecznosé (czulos$é) testow w diagnostyce wad plodu?
Ponizej przedstawiono orientacyjna zalezno$¢ migdzy czuto$cia roz-
nych wariantow badan testowych w diagnostyce nieprawidlowosci
chromosomowych u ptodu dla 5% odsetka testow pozytywnych.

Rodzaj testu Czas wykonania | Czulo$¢ | Diagnostyka
(tydzien ciazy) % wad OUN

PAPP-A 10-13 65 Brak
PAPP-A + NT 10-13 85 Brak
POTROINY 14-20 69 Tak
ZINTEGROWANY 10-13 oraz 80 Tak
bez pomiaru NT 14-20

ZINTEGROWANY 10-13 oraz 92 Tak
z pomiarem NT 14-20

DANE DOTYCZACE CIEZARNEJ

Data pobrania KIrWi.......ocooeeeiririeieinieieeeeeeee e
Test : [1*pierwszego trymestru  [J* drugiego trymestru

NAZWISKO. ...ttt
TINHE oot
Data Urodzenia.........ccoveveevrueuiniiieinieerinreeneeeeneeeeeeeee et
Adres: ulica 1 DT dOMU ...c.ocvrieieiiiriieicicceec e
Kod pocztowy ....... s Mi€JSCOWOSC...cnveeeeeneiiieeieeie e
Telefon (Nr Ki€r.) ..coceeveeveeeeieieiesiese e
Data wykonania badania USG .......cccceevrireinenereeeeeene
Wiek ciazy w dniu wykonania USG na wedlug wymiaru :

BPD - ....... [377- N dni lub

CRL - ....... 13 7= dni lub

GS-.... [37- S dni

NT (pomiar migdzy 10 a 13 tyg. 6 dniem ciazy) ........c.ccoenee mm

Whiosek : C ..... GIAV. .ottt
Czy w ocenie ryzyka uwzglgdni¢ pomiar NT: [7* tak [1*nie
Data ostatniej mieSiqCzKi .......ocereerueireneirieieieeceeeeee e
[0* nie [J* tak cukrzyca insulinozalezna u cigzarnej

[0* nie [J* tak palenie papierosow w czasie ciazy

Masa ciata cigzarnej w dniu pobrania krwi ......... peeeene kg
Czy w przesztosci doszto do urodzenia dziecka z :
- zespotem Downa (lub z inng aberracja )

0% nie * tak (zapis Kariotypu) ....coeceeveeevenreeneineneeneneiennenens
- z otwarta wada o$rodkowego uktadu nerwowego

0% nie [J* tak (rodzaj Wady).......cccveveererineneinicneeeneeeeenee
Lekarz kierujacy :
Adres :
Wynik testu przesta¢ na adres:
[* cigzarnej [1* lekarza kierujacego

(% poczta eleKtroniczna: ......ccevvevvereerieneeieieieeeieiese e
D0 fAKSEIM ..ottt sttt ettt sttt ettt be st e ennens

Czy wysta¢ zestaw do wykonania testu potrdjnego
(dotyczy cigzarnych wykonujacych obecnie test
pierwszego trymestru) [1* tak [* nie

[J* nie bo mam bibul¢ do wykonania testu potréjnego

Wynik wystac¢ :

[J* zaraz po wykonaniu oznaczen

[* przyslg krew na wykonanie testu potréjnego i dopiero
po wykonaniu testu zintegrowanego proszg wysta¢ wynik.

[J*zakresli¢ wlasciwe



OSWIADCZENIE

[

. Zapoznatam si¢ z informacjami zawartymi w ulotce dotyczacej ba-
dan testowych.

2. Oswiadczam, ze uzyte w ulotce sformutowania sg dla mnie zrozu-
miate oraz ze uzyskatam wyczerpujace odpowiedzi na pytania zwia-
zane z badaniem.

3. Zostatam poinformowana, ze badania testowe nie daja stuprocento-
wej pewnosci wykrycia u ptodu zespotu Downa, zespolu Edward-
sa i otwartej wady osrodkowego uktadu nerwowego. Poinformo-
wano mnie rowniez o skutecznosci testow w diagno-ztyce u ptodu
wymienionych nieprawidtowosci.

4. Rozumiem, ze wynik testu wskazujacy na niskie ryzyko wysta-pie-
nia u ptodu poszukiwanych nieprawidtowosci (tzw. wynik nega-
tywny testu) nie gwarantuje urodzenia zdrowego dziecka.

5. Zostatam poinformowana, ze w przypadku, gdy wynik testu zosta-
nie zinterpretowany jako pozytywny jedynie wykonanie dalszych
badan diagnostycznych pozwoli na ustalenie ostatecz-nego rozpo-
znania.

6. Oswiadczam, ze sa mi znane korzysci oraz ograniczenia dia-gno-
styczne testu.

7. Os$wiadczam, ze decydujg sig¢ dobrowolnie na pobranie krwi i prze-
prowadzenie testu..

data (czytelny podpis cigzarnej)

(Prosimy o przestanie tej czg$ci ulotki facznie z materialem do bada-
nia)

Prosze¢ odcia¢ wzdhuz linii —

Jak nalezy rozumie¢ wartoSci liczbowe przedstawione w tabeli?
Przyktadowo: jezeli wsrod kobiet u ktorych wykona sig np. test zin-
tegrowany z uwzglednieniem NT uzyska si¢ 5 % wynikow pozyty-
wnych 1 wszystkie cigzarne z pozytywnym wynikiem zdecyduja si¢
na przeprowadzenie amniopunkcji wowczas w calej populacji kobiet
objetych badaniem dojdzie do zdiagnozowania 92% ptodow z zespo-
fem Downa.

Jaka jest czulo$¢ badania testowego w diagnostyce u plodu otwar-
tej wady OUN?

Czulo$¢ testu potrojnego i zintegrowanego w diagnostyce otwartych
wad OUN wynosi ponad 85% dla rozszczepu krggostupa oraz ponad
95% dla bezmozgowia. Badanie krwi stanowi cenne uzupetnienie ul-
trasonografii w diagnostyce ptodéw z tymi wadami.

Czy test krwi wykazuje jakie jest ryzyko urodzenia dziecka z in-
nymi nieprawidlowosciami chromosomowymi?

Zespot Downa i Edwardsa stanowi okoto 50% nieprawidtowosci chro-
mosomowych stwierdzanych u noworodkéw. Badanie krwi moze nie
wykaza¢ wystgpowania podwyzszonego ryzyka urodzenia dziecka z
innymi zaburzeniami chromosomowymi. Jednak wykonujac amnio-
punkcje z powodu pozytywnego testu dochodzi czgsto do wykrycia
ptodéw z innymi nieprawidlowosciami genetycznymi.

Jakie jest dalsze postgpowanie w przypadku uzyskania wyniku
pozytywnego?

Gdy wynik testu bedzie pozytywny istnieje mozliwo$¢ wykonania
amniopunkcji oraz badania ultrasonograficznego (USG).

Co to jest badanie ultrasonograficzne?

Jest to calkowicie bezpieczne dla plodu badanie, ktore za pomoca ul-
tradzwigkow pozwala na uzyskanie na ekranie ultrasonografu obrazu
dziecka. Badaniem tym nie mozna wykluczy¢ wystgpowania u ptodu
nieprawidlowosci chromosomowej. Otwarta wada OUN moze by¢
rozpoznana z duza doktadnoscia.

Co to jest amniopunkcja?

Amniopunkcja jest inwazyjnym badaniem polegajacym na nakluciu
powlok brzusznych pod kontrola ultrasonografu i pobraniu plynu
owodniowego. Badanie ptynu owodniowego ostatecznie pozwala
wykluczy¢ (lub potwierdzi¢) wystgpowanie u plodu nieprawidtowo-
$ci chromosomowej lub otwartej wady OUN. Ryzyko utraty ciazy
(poronienia) zwiazane z wykonaniem amniopunkcji wynosi 0,5-1%.

Co oznacza negatywny wynik testu?

Test negatywny oznacza, ze ryzyko urodzenia dziecka z wada jest
niskie. Negatywny wynik testu nie daje jednak stuprocentowej gwa-
rancji, ze ptod faktycznie rozwija sig prawidtowo. U niewielkiej czg-
$ci cigzarnych pomimo, Ze ptdd obarczony jest jedna z wymienio-
nych wad wyniki testu moga by¢ prawidlowe (tzw. testy fatszywie
negatywne).
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WYJASNIENIE PODSTAWOWYCH TERMINOW:

Zesp6l Downa - u dziecka z tym zespolem w komorkach ciala za-
miast 46 jest 47 chromosomow. Wystgpowanie dodatkowego chro-
mosomu z 21 pary jest przyczyna uposledzenia umystowego i fizy-
cznego oraz czgstego wystgpowania innych powaznych wad wrodzo-
nych np. serca, przewodu pokarmowego.

Zespol Edwardsa - spowodowany jest wyst¢gpowaniem u dziecka do-
datkowego chromosomu z 18 pary. U dzieci z tym zespotem wystepu-
ja mnogie wady. Tylko 10% z nich przezywa pierwszy rok zycia i
wszystkie z nich wykazuja glebokie opdznienie rozwoju umystowego
i fizycznego.

Otwarta wada osrodkowego ukladu nerwowego - powstaje w wy-
niku defektu w procesie formowania si¢ cewy nerwowej w czasie roz-
woju zarodkowego. Istnieja dwie grupy otwartych wad OUN:

- rozszczep kregostupa - wada polegajaca na braku spojenia tukow
kregowych co doprowadza do uwypuklenia si¢ opon i/lub rdzenia
kregowego i powstania przepukliny. Stan taki moze doprowadzi¢ do
umystowego i fizycznego kalectwa

- bezmézgowie - polega na braku mézgu lub wigkszosci jego struktur.
Wada ta wyklucza mozliwosé¢ utrzymania noworodka przy zyciu.

JAK WYKONAC TEST?

W celu wykonania testu nalezy niewielka ilo$¢ krwi pobrane;j

z nakhucia zyty w zgigciu tokciowym nakropi¢ na specjalnie przygo-
towane paski bibuty, w miejscu nacigtych kot. Wazne jest, by kota te
zostaly nasaczone krwia w catosci. SUCHA BIBULE po 60 minutach
schnigcia w temperaturze pokojowej, nalezy wtozy¢ do koperty wraz
z wypetionym drukiem zawierajacym niezbgdne Informacje do prze-
prowadzenia testu. Kopertg nalezy przesta¢ na adres naszej przychod-
ni.

WYBOR TESTU:

Jezeli jest Pani w 10-13 tygodniu ciagzy proponujemy wykonanie testu
PAPP-A (z pomiarem lub bez pomiaru NT). Wynik testu zostanie prze-
stany bezposrednio po wykonaniu oznaczenia lub gdy podejmie Pani
decyzjg o wykonaniu testu potrojnego, po przepro-wadzeniu drugie-
go badania jako wynik testu zintegrowanego. Swoja decyzje nalezy
okresli¢ zaznaczajac odpowiednie pola w czes$ci ulotki ""DANE DO-
TYCZACE CIEZARNEJ".

Jezeli jest Pani po 14 tygodniu ciazy wowczas mozliwy jest do wyko-
nania jedynie test potrdjny. Wynik testu zostanie odestany w ciagu 6
dni roboczych od otrzymania materiatu do analizy.



