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Tab. 1.

Etiologia
wrodzonych

wad
rozwojowych [36]
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Diagnostyka
prenatalna wad
rozwojowych

| genetycznych

— metody inwazyjne

I nieinwazyjne

Diagnostyka prenatalna stanowi jedno z najwiekszych
osiggniec wspotczesnej perinatologii. Dzieki niej lekarz
potoznik moze we wczesnym okresie cigzy uzyskac in-
formacje o zagrozeniach dla ptodu i podjac racjonalne
dziatania prewencyjne badz lecznicze, a przyszte matki
majg mozliwos¢ wykluczenia powaznych wad gene-
tycznych i rozwojowych ptodu oraz uzyskania infor-
macji dotyczacych jego rozwoju.

Ze wzglegdu na obcigzenia
zwigzane z procedurami diagno-
stycznymi metody diagnostyki
prenatalnej mozna podzieli¢ na
inwazyjne i nieinwazyjne.

Do nieinwazyjnych naleza:

M badania ultrasonograficzne wy-
konywane w pierwszym lub
drugim trymestrze cigzy,

W badania biochemiczne marke-
réw produkowanych przez jed-
nostke  ptodowo-tozyskowgq
w surowicy matki,

M analiza komérek ptodowych
krazacych w krwiobiegu
matki.

Do metod inwazyjnych zalicza
sig:
B biopsje trofoblastu,
B amniopunkcje,
M kordocentezg.

Wzrost zapotrzebowania na
diagnostyke prenatalng wynika ze
zmian demograficznych w kra-
jach wysoko rozwinietych, takich
jak starszy wiek matek i mniejsza
liczba potomstwa w rodzinie.
Wiadomo powszechnie, ze cigze
u starszych kobiet uzyskiwane
czgsto za pomocg technik wspo-
maganego rozrodu sg cigzami
wysokiego ryzyka, obarczonymi

Etiologia Proc.
nieustalona 60
wieloczynnikowa 20
jednogenowa 7,5
aberracje chromosomowe 6
choroby matki 3
wrodzone infekcje 2
leki, alkohol, promieniowanie X 1,5
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jednoczesnie wigkszym prawdo-
podobiefistwem wystapienia tri-
somii u ptodu.

Wady rozwojowe

Wrodzong wadg rozwojowa
nazywa si¢ morfologiczng niepra-
widlowos¢ wewnetrzng lub ze-
wngetrzng, powstajacg w okresie
zycia plodowego, niezaleznie od
etiologii, patogenezy i momentu
rozpoznania. Pojecie to dotyczy
takze anomalii morfologicznych
obecnych przy urodzeniu, a nie-
wykrytych bezposrednio po poro-
dzie. Nie obejmuje natomiast za-
burzen funkcjonalnych, takich jak
niektére choroby metaboliczne
(np. bloki metaboliczne), ktdére
nie wspolistniejg z nieprawidto-
wosciami morfologicznymi.

Etiologia wigkszosci wad roz-
wojowych pozostaje nieznana,
przyczyn rozwoju innych upatru-
je sie w czynnikach genetycznych
badZ srodowiskowych (tab. 1.).
Przyjmuje si¢, ze wystepowanie
wigkszosci wad rozwojowych jest
uwarunkowane wieloczynnikowo.
Czynniki egzogenne mogg odgry-
waé znaczng role w ekspresji
zmutowanego genu badZ genéw.

Wady rozwojowe dotyczy¢
mogg wszystkich uktadéw i na-
rzadoéw. Do najczgstszych nalezg
wady:

B uktadu krazenia,

B osrodkowego uktadu nerwowe-
go (OUN),

B moczowego,

M narzadow plciowych,

B uktadu pokarmowego, w tym
rozszczep wargi i podniebienia.

Wady genetyczne

Wadami genetycznymi nazywa
si¢ nieprawidlowosci genomu,
ktére sg zaréwno wynikiem dzie-
dziczenia, jak i te, ktére mogg po-
wstawac de novo.

Klinicznym wyrazem tych nie-
prawidlowosci sa choroby, ktére
mogg by¢ nastgpstwem mutacji



pojedynczych genéw, takie jak
fenyloketonuria, mukowiscydo-
za, choroba Huntingtona, dystro-
fia migsniowa typu Werdniga-
-Hoffmana badz zespoty choréb
genetycznych  spowodowane
strukturalnymi lub liczbowymi
aberracjami chromosomowymi.

Do najczgsciej wystepujacych
liczbowych aberracji chromoso-
mowych zalicza si¢ aneuploidie
chromosoméw piciowych (cze-
sto$¢ wystepowania 0,39 proc.),
takie jak np. zespot Turnera, ze-
sp6t Klinefeltera oraz autosomal-
ne trisomie — gtéwnie chromoso-
méw pary 13 (zesp6t Patau), 18
(zesp6t Edwardsa) i 21 (zespét
Downa) (czg¢stoS¢ wystepowania
0,14 proc.) [1]. Aberracje chro-
mosomowe Stanowig przyczyne
ok. 50-60 proc. poronieri samo-
istnych, wystepuja u 1/120 nowo-
rodkéw (czestos¢ wystgpowania
0,83 proc.), sg rowniez przyczy-
ng 5-7 proc. zgondéw w okresie
noworodkowym i niemowlecym
[1]. Zawsze wigzg si¢ one z du-
zymi wadami rozwojowymi, upo-
Sledzajagcymi funkcjonowanie or-
ganizmu 1 prowadzacymi do
przedwczesnej Smierci.

Nieinwazyjne metody
diagnostyki prenatalnej

Badania
ultrasonograficzne

Badania ultrasonograficzne
w diagnostyce prenatalnej majg
blisko 30-letnig tradycj¢. Pierw-
szym sukcesem tych badani byto
rozpoznanie bezmézgowia u pto-
du w 1972 r. Obecnie stanowig
one nieoceniong i najbardziej do-
stepng metod¢ oceny rozwoju
ptodu, a ich przydatnos$¢ zmienia
si¢ w roznych okresach cigzy.

W I trymestrze pozwalaja na
doktadne okreslenie wieku cigzo-
wego, zywotnosci ptodu oraz pa-
tologii trofoblastu. Duze znacze-
nie ma w tym okresie pomiar tzw.
przeziernosci karkowej (nuchal
translucency NT), tj. hipoechoge-
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nicznej przestrzeni w okolicy po-
tyliczno-karkowej ptodu, ktérej
poszerzenie wskazuje na powaz-
ne zagrozenie trisomig chromoso-
moéw pary 18 lub 21 [2]. Pomiar
ten jest wykonywany pomiedzy
10. a 14. tyg. cigzy i przez wielu
autoréw uwazany jest za najczul-
sze badanie przesiewowe w dia-
gnostyce zespotu Downa.

W II trymestrze ultrasonografia
stuzy gtéwnie diagnostyce wad
rozwojowych. Optymalnym okre-
sem do wykonania ultrasonogra-
ficznego badania przesiewowego
jest 16.—18. tydz. cigzy. Stwarza
ono mozliwosci wykrycia wiek-
szosci wad osrodkowego uktadu
Nerwowego oraz zagrozen aneu-
ploidia chromosomowa. Stuzy te-
mu tzw. USG genetyczne, ktére
polega na poszukiwaniu nieprawi-
dlowosci anatomicznych charak-
terystycznych dla zespotu Downa
i innych aneuploidii wg okreslo-
nego, zdefiniowanego schematu.

W III trymestrze ultrasonogra-
fia pozwala oceni¢ postgp wzra-
stania oraz wielkos¢ i potozenie
ptodu, co ma istotne znaczenie
dla przebiegu porodu.

Badania surowicy krwi
kobiet ciezarnych

Podstawowym badaniem suro-
wicy krwi kobiety ci¢zarnej jest
tzw. test potrdjny. Badanie to wy-
konywane jest pomiedzy 14. a 21.
tyg. cigzy i polega na jednoczaso-
wym oznaczeniu st¢zen 3 parame-
tréw: o-fetoproteiny, gonadotropi-
ny kosméwkowej (human chorio-
nic gonadotropin hCG) lub jej
podjednostki 3 oraz niezwigzane-
go estriolu. Ich st¢zenia w cigzy fi-
zjologicznej ulegajg charaktery-
stycznym zmianom w kolejnych
tygodniach cigzy. Obraz tych
zmian ulega zakléceniu w sposéb
typowy dla okreslonych patologii
ptodu, co jest istotg diagnostycz-
nej wartosci testu potréjnego.

Dla wiarygodnej interpretacji
testu potréjnego konieczne jest

okreslenie wieku cigzy w oparciu
o badanie ultrasonograficzne |3,
4] oraz dane z wywiadu potozni-
czego 1 internistycznego, takie
jak ciezar ciala [4, 5, 6], naldg
palenia tytoniu [5, 7], cukrzyca
insulinozalezna [8], ktére mody-
fikujg stezenia badanych marke-
row. Informacje powyzsze pod-
dane analizie komputerowej
okreslajg ryzyko (prawdopodo-
biefistwo) wystgpienia trisomii
chromosomu 18 i 21 oraz otwar-
tych wad osrodkowego uktadu
nerwowego u ptodu.

Wartosci odcinajace (granicz-
ne) dla ryzyka wystgpienia zespo-
tu Downa u ptodu sg wyznacza-
ne arbitralnie w réznych osrod-
kach i zazwyczaj zawierajg si¢
w przedziale od 1:190 do 1:300.
Wartosci ryzyka wyzsze od war-
tosci odcinajacych stanowig
wskazanie do przeprowadzenia
inwazyjnych badan prenatalnych.
W przypadkach cigz z trisomig
chromosomu 21 u ptodu, stezenia
badanych parametrow ulegaja
charakterystycznym zmianom:
stezenia o-fetoproteiny i niezwig-
zanego estriolu ulegaja obnizeniu
do wartosci ponizej 0,6-0,7 wie-
lokrotnosci mediany, natomiast
stezenia catkowitej hCG i wolnej
B-hCG wzrastajg powyzej 2,5
wielokrotnosci mediany [9, 10].
W przypadkach zespotu Edward-
sa diagnozowanych prenatalnie
stezenia wszystkich 3 badanych
parametréw w surowicy matki
ulegajg obnizeniu: st¢zenia o-fe-
toproteiny i niezwigzanego estrio-
lu do wartosci ponizej 0,6 wielo-
krotnosci mediany, natomiast ste-
zenia catkowitej hCG i wolnej
B-hCG ponizej 0,3 wielokrotno-
Sci mediany [11]. Otwarte wady
osrodkowego uktadu nerwowego
u ptodu powodujg wzrost steze-
nia o-fetoproteiny w surowicy
matki powyzej 2,5 wielokrotno-
Sci mediany. Wykrywalnos¢ ze-
spotu Downa u plodu przy pomo-
cy testu potrdjnego jest uzalez-
niona od wieku kobiety cigzarnej.
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Ryzyko urodzenia dziecka z tri-
somig chromosomu 21 wzrasta
wraz z wiekiem matki; np. dla
kobiety 20-letniej wynosi ono
1:1 800, natomiast dla 38-letniej
1:200. Czutos¢ testu potréjnego
(wykrywalno$¢ trisomii chro-
mosomu 21 u ptodu) jest wprost
proporcjonalna do wieku matki.
Wynika to z konstrukcji wzoréw
matematycznych, stosowanych
w programie komputerowym stu-
zacych do obliczania ryzyka. Dla
kobiet 25-letnich czutos¢ testu po-
tréjnego wynosi ok. 60 proc., na-
tomiast dla kobiet 38-letnich 80
proc. [10, 12]. Wraz ze wzrostem
czulosci testu spada jego swo-
istos¢, co powoduje wzrost odset-
ka wynikéw fatszywie dodatnich
u cigzarnych powyzej 35. roku
zycia. Z tego tez wzgledu, mimo
ogromne;j przydatnosci kliniczne;j
test potrjny ma swoje ogranicze-
nia, jego wykonywanie zalecane
jest u kobiet ciezarnych, ktére nie
ukoriczg 39. roku zycia w chwili
porodu. U starszych matek ze
wzgledu na duze ryzyko urodze-
nia dziecka z trisomig chromoso-
mu 21 zaleca si¢ inwazyjne tech-
niki diagnostyki prenatalne;j.

Do markeréw trisomii chro-
mosomu 21 u ptodu nalezy takze
dimeryczna inhibina A — gliko-
proteina wytwarzana we wcze-
snej cigzy przez ciatko zétte i tro-
foblast. Jej stezenie w surowicy
kobiety cigzarnej, podobnie jak
stezenie catkowitej hCG i wolnej
B-hCG, wzrasta w przypadkach
trisomii chromosomu 21 u ptodu
do 2,06 [13] — 2,6 wielokrotno-
sci mediany [14]. Wiaczenie di-
merycznej inhibiny A jako
czwartego, dodatkowego marke-
ra do testu potréjnego zwigksza
wykrywalnos¢ zespotu Downa
do 78 proc. [15].

Dimeryczna inhibina A znala-
zla rowniez zastosowanie jako
marker trisomii chromosomu 21
w I trymestrze — pomigdzy 11.
a 13. tyg. cigzy, stezenie jej wzra-
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sta wtedy do 2,46 wielokrotnosci
mediany. Oznaczanie wytgcznie
tego parametru pozwala uzyskac
65-procentowa wykrywalnos¢ ze-
spotu Downa przy 4 proc. przy-
padkoéw fatszywie dodatnich [16].

Do parametréw biochemicz-
nych w surowicy kobiety ciezar-
nej oznaczanych pod koniec I try-
mestru cigzy nalezg takze: wolna
B-hCG oraz osoczowa cigzowa
proteina A (PAPP-A). Stezenie
wolnej B-hCG, podobnie jak ste-
zenie catkowitej hCG i catkowi-
tej B-hCG wzrasta do wartosci
2,09 wielokrotnosci mediany
[17]. Stezenie PAPP-A w cigzy
z zespotem Downa u ptodu jest
obnizone jedynie w I trymestrze,
w II trymestrze nie wykazuje roz-
nic w poréwnaniu z cigzg fizjolo-
giczng [18, 19]. Pomiedzy 8.
a 12. tyg. cigzy stezenie PAPP-A
obniza si¢ do wartosci 0,31 wie-
lokrotnosci mediany [20]. Wy-
krywalnos$¢ trisomii chromosomu
21 przy wykorzystaniu oznaczen
stezen PAPP-A wynosi 71,2
proc., natomiast tgczne ozna-
czanie stezen PAPP-A i wolnej
B-hCG pozwala uzyskaé czu-
tos¢ 78,9 proc. [20].

Analiza komédrek
ptodowych krazacych
w krwiobiegu matki

Komérki ptodowe krazace
w krwiobiegu matki wydajg sie
najprostszym zZrédtem pozyski-
wania materiatu genetycznego do
badari ptodu. Okazuje si¢ jednak-
ze, ze trudnosci zwigzane z ich
identyfikacja i izolowaniem stwa-
rzajg powazne problemy meto-
dyczne. Do badan prenatalnych
wykorzystuje si¢ ptodowe, jadro-
we krwinki czerwone (nucleated
red blood cell — NRBC) [21].
NRBC s3 najwczesniej wytwa-
rzanymi komérkami hematopo-
etycznymi ptodu i w krwiobiegu
matki obecne sg juz w 6 tyg. cig-
zy. Posiadajg one konieczne do
badai genetycznych jadra oraz
charakteryzujg si¢ ograniczong

zdolnoscig namnazania i krétkim
okresem przezycia, dzigki czemu
nie pozostajag w krwiobiegu mat-
ki do nastgpnej cigzy.

Ptodowe NRBC izoluje si¢
z krwi matki technikg cytofluory-
metrii przeplywowej lub separa-
cji magnetycznej. Cytofluoryme-
tria przeplywowa pozwala na
uzyskanie czystszej populacji ko-
moérek NRBC niz separacja ma-
gnetyczna. Wykorzystuje ona
3 cechy NRBC: obecnos¢ jadra,
hemoglobiny ptodowej oraz eks-
presje receptoréw powierzchnio-
wych CD71, podczas gdy separa-
cja magnetyczna opiera si¢ jedy-
nie na ekspresji CD71 [22, 23].
Pomimo tego obie metody obar-
czone $g zawsze zanieczyszcze-
niami badanej prébki przez ko-
morki pochodzenia matczynego.
Zidentyfikowane i wyizolowane
pojedyncze komérki NRBC mo-
ga by¢ wydobywane z prébki,
a ich materiat genetyczny podda-
wany reakcji PCR. Procedura ta
daje duze mozliwosci wykony-
wania badan genetycznych ptodu
w kierunku choréb uwarunkowa-
nych mutacjami genowymi [24,
25]. Wykryto, ze w przypadkach
istniejgcej aneuploidii u ptodu
liczba komoérek plodowych
w krwiobiegu matki jest wigksza
w poréwnaniu do ich liczby
w cigzy prawidlowej, wieksza
jest takze gestos¢ receptorow po-
wierzchniowych CD71 [26, 27].
Daje to mozliwos¢ tatwiejszego
wykrywania aneuploidii u ptodu.
Analiza aneuploidii ptodowych —
gtéwnie chromosoméw X, Y, 13,
181 21 jest przeprowadzana przy
uzyciu fluorescencyjnej hybrydy-
zacji in situ (FISH — fluorescent
in situ hybridization) lub poprzez
analize molekularng z wykorzy-
staniem markero6w DNA (mikro-
satelitow badZ krétkich powtarza-
jacych sie sekwencji utozonych
tandemowo — short tandem
repeats STR).

Podejmowane préby badania
innych komoérek plodowych



z krwiobiegu matki niz jadrowe
krwinki czerwone okazaly si¢
bardziej zawodne. Komorki tro-
foblastu byly znacznie trudniej-
sze do identyfikacji i izolowania
[28]. Natomiast ptodowe krwin-
ki biale posiadajgce zdolnos¢
dtugiego przezycia — nawet do
27 lat po porodzie [29], stanowi-
ty zagrozenie falszywych rozpo-
znan, spowodowanych izolowa-
niem komoérek ptodowych po-
chodzacych z poprzedniej cigzy.

Ze wzgledu na opisane trud-
nosci techniczne wydaje si¢ ma-
to prawdopodobne, aby badania
komérek ptodowych izolowa-
nych z krwiobiegu matki zastg-
pity inwazyjne techniki diagno-
styki prenatalnej. Mozna jednak
przypuszczad, ze bedg one nadal
pelni¢ role badan uzupetniajg-
cych [30].

Inwazyjne metody
diagnostyki prenatalnej

Inwazyjne techniki diagnosty-
ki prenatalnej sg badaniami, kt6-
re ingerujg we wnetrze jednostki
ptodowo-tozyskowej i wigzg si¢
z ryzykiem utraty cigzy. Wyko-
nywane sg zawsze pod nadzorem
ultrasonograficznym. Kazda z me-
tod pobierania materiatu ptodowe-
go: biopsja trofoblastu (chorionic
villus sampling — CVS), amnio-
punkcja i kordocenteza posiada
Scisle okreSlone zastosowanie.
Najwczesniej stosowang techni-
ka jest biopsja trofoblastu, prze-
prowadzana pomigdzy 9. a 12.
tyg. cigzy. Polega ona na przezpow-
tokowym badz przezszyjkowym
pobraniu kosmkéw bardzo aktyw-
nej mitotycznie kosméwki kosma-
tej za pomocg igly badZ gigtkie-
go cewnika. Pobrane kosmki mo-
ga by¢ poddane bezposredniej
analizie po hodowli krétkotermi-
nowej, badZ przekazane do ho-
dowli dlugoterminowej. W mate-
riale uzyskanym dzieki hodowli
oceniany jest kariotyp ptodu.
Obecnie CVS jest metodg z wy-
boru w przypadkach, w ktérych
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zachodzi koniecznos$¢ analizy
DNA. Najczestszym powikla-
niem po biopsji trofoblastu jest
krwawienie wystepujace u ok. 40
proc. kobiet poddanych zabiego-
wi. Ryzyko poronienia po biopsji
przezpowlokowej wynosi 1,33
proc. [31], natomiast po biopsji
przezszyjkowej 2,2 proc. [32].
Istnieje takze mozliwos¢ zanie-
czyszczenia bioptatu materiatem
matczynym, jesli nie dokona si¢
doktadnej separacji kosmkéw od
btony doczesnej. Utrudnia to in-
terpretacje wyniku kariotypu pto-
du w hodowli dlugoterminowe;j.

Drugim sposobem pozyski-
wania materiatu ptodowego jest
amniopunkcja, polegajgca na
przezbrzusznej aspiracji ptynu
owodniowego za pomocg spe-
cjalnej, cienkiej igly. Z komorek
ptynu owodniowego — amniocy-
tow zaktada si¢ hodowle, ktéra
stuzy do oceny kariotypu ptodu.
Wykonuje si¢ takze badania bio-
chemiczne ptynu owodniowego.
Ze wzgledu na okres wykony-
wania badania amniopunkcje
dzieli si¢ na wczesng (wykony-
wang pomiedzy 11. a 14. tyg.
cigzy) oraz klasyczng (wykony-
wang pomiedzy 15. a 20. tyg.
cigzy). Wczesna amniopunkcja
daje mozliwos¢ wczesniejszego
uzyskania wyniku kariotypu pto-
du. W poréwnaniu do amnio-
punkcji klasycznej wiaze si¢ jed-
nak z wiekszym ryzykiem poro-
nienia, wystgpienia  stopy
konisko-szpotawej u noworod-
kéw, pozabiegowego odptynie-
cia plynu owodniowego i nie-
udanych hodowli komérkowych
[33]. Amniopunkcja klasyczna
stanowi obecnie najczesciej sto-
sowang technike pobierania ma-
teriatu ptodowego w diagnosty-
ce prenatalnej. Ryzyko utraty
cigzy wynosi 0,5 proc. [34]. Za-
bieg polega na pobraniu ok.
15-20 ml ptynu owodniowego.
Wynik hodowli komérek ptynu
owodniowego — kariotyp ptodu
uzyskuje si¢ po ok. 2 tyg. W pty-

nie owodniowym pobranym od
kobiet ciezarnych z otwartymi
wadami osrodkowego uktadu
nerwowego ptodu obserwuje si¢
wzrost stezenia o-fetoproteiny,
podwyzszong aktywnos¢ acety-
locholinoesterazy i obecnos¢ pa-
tologicznego prazka acetylocho-
linoesterazy po barwieniu meto-
dg Fast-Red.

Kordocenteza polega na prze-
zskérnym naktuciu sznura pgpo-
winowego w poblizu jego przy-
czepu tozyskowego i pobraniu
ok. 0,5-1,0 ml krwi pgpowino-
wej. Zabieg ten wykonuje si¢ od
20. tyg. cigzy az do czasu poro-
du. Hodowla limfocytéw krwi
pepowinowej stuzy ocenie kario-
typu ptodu. Ryzyko obumarcia
ptodu po kordocentezie wynosi
ok. 2 proc. [34, 35]. Wykonywa-
na jest ona w tych przypadkach,
gdy w badaniu ultrasonograficz-
nym stwierdza si¢ wady rozwo-
jowe u ptodu przy wspdlistnieja-
cym matowodziu lub bezwodziu.

Podsumowanie

W podsumowaniu nalezatoby
odpowiedzie¢ na pytanie, u kt6-
rych kobiet cigzarnych powinno
si¢ wykonywac badania prenatal-
ne? OdpowiedZ na to pytanie
wskazuje na wszystkie kobiety
cigzarne. U tych, ktére nie ukon-
czyly 35. roku zycia i nie maja
obcigzonego wywiadu potozni-
czego powinno si¢ przeprowa-
dzi¢ 2 badania nieinwazyjne po-
miegdzy 16. a 20. tyg. cigzy: test
potrdjny i badanie ultrasonogra-
ficzne. U pozostatych kobiet za-
leca si¢ przeprowadzenie badan
inwazyjnych wg wskazan przed-
stawionych w tab. 2.

Wspdtczesne techniki diagno-
styki prenatalnej charakteryzujq
si¢ coraz wyzszymi wskaZnika-
mi bezpieczefistwa. Jednakze
wcigz pojawia si¢ pytanie: jakie
warunki powinny spetnia¢ obec-
nie stosowane metody diagno-
styczne? Zaréwno metody inwa-
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Tab. 2.

Wskazania

do przeprowadzenia
inwazyjnej
diagnostyki
prenatalngj

9

pediatria

1. Wiek matki w chwili porodu 35 i wiecej lat.

aberracji chromosomowych.

2. Wystepowanie u jednego lub obu rodzicéw zréwnowazonych strukturalnych

3. Urodzenie w przesztosci dziecka z aberracja chromosomowa.

4. Urodzenie w przesztosci dziecka z wadg osrodkowego uktadu nerwowego.

np. mukowiscydozy, fenyloketonurii.

5. Wystepowanie w rodzinie choréb uwarunkowanych dziedziczeniem jednogenowym,

typu Duchenne’a, hemofilii.

6. Wystepowanie w rodzinie choréb sprzezonych z picia, np. dystrofii mieSniowej

7. Nieprawidtowy wynik testu potréjnego.

chromosomowa.

8. Nieprawidtowosci w badaniu ultrasonograficznym ptodu wskazujace na aberracje

zyjne, jak i1 nieinwazyjne powin-
ny by¢ metodami prostymi, kt6-
re w najkrétszym czasie pozwa-
laja uzyska¢ wynik badania
w oparciu o mozliwie najmniej-
szg ilos¢ materiatu biologiczne-
go, przy wysokiej czulosci
i swoistosci. Korzystny argu-
ment stanowi takze mozliwie jak
najwczesniejszy okres cigzy do
przeprowadzania badan. Jezeli
metoda diagnostyczna stanowi
jedynie test przesiewowy, po-
winna by¢ wykonywana w od-
powiednio wczesnym okresie
cigzy, aby w razie watpliwosci
mozna byto wykonac petng dia-
gnostyke. Niska swoistos¢ te-
stow przesiewowych (tj. wysoki
odsetek wynikow fatszywie do-
datnich) jest przyczyng wyso-
kich kosztéw finansowych, spo-
wodowanych cz¢stszym stoso-
waniem technik inwazyjnych.
Z kolei ich niska czutos¢ wiaze
si¢ z kosztami emocjonalnymi
ze strony rodzicéw dziecka
z wadg genetyczna.

Jest zrozumiale, ze medycy-
na wspdbiczesna poszukuje nie-
ustannie nowych, bardziej do-
skonatych metod diagnostycz-
nych, ktére z jednej strony
dawatyby mozliwos¢ wiarygod-
nej oceny rozwoju ptodu, rozpo-
znawania wad genetycznych
i rozwojowych, a z drugiej nie
bytyby obarczone ryzykiem po-
ronienia.
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