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Diagnostyka prenatalna
— mity i rzeczywistos¢

Wokdét diagnostyki prenatalnej narosto wiele mitéw. Osoby, ktére nie wiedza, na
czym ona naprawde polega, ex catedrawypowiadaja sie o jej stusznosci lub o jej bezsen-
sownos$ci. Na pewno temat ten niesie z soba wiele emocji i czesto one przeslaniaja me-
rytoryczna dyskusje.

Zycie czlowieka przed urodzeniem od wiekéw wzbudzalo ogromne zainteresowanie.
Juz w 500 roku p.n.e. Empedocles [1] opisal blony otaczajace pléd jagniecia, w 200 r.
n.e. J. Pollux po raz pierwszy uzyl stowa amnion - owodnia jako okreslenia anatomicz-
nego u kobiety ciezarnej. Jednak dopiero w XVII wieku Francois Mariceau opisal §ro-
dowisko, w ktérym rozwija sie ptéd jako ,,plyn owodniowy”, twierdzac, ze sklada sie on
z ,mieszaniny krwi i mleka matki” [1]. Przez wieki rozwdj plodu byl tajemnica. Jest
wiele rysunkéw obrazujacych rozwdj dziecka w lonie matki, ale byly one wykonywane
na podstawie badan po§miertnych lub wlasnych wyobrazen. Nie bylo zadnych mozli-
wosci obejrzenia czlowieka przed urodzeniem az do polowy XX wieku. W tym okresie
Ian Donald, profesor potoznictwa i ginekologii na uniwersytecie w Glasgow, po odbytej
stuzbie wojskowej w Brytyjskich Krdlewskich Wojskach Lotniczych, zainteresowat sie
wprowadzeniem echosondy do medycyny, szczegélnie do poloznictwa. W roku 1958
w czasopi$émie ,The Lancet” pojawil sie pionierski artykul opisujacy mozliwos$ci nie-
inwazyjnych i bezpiecznych badan ptodu [2]. W komentarzach stwierdzono, ze profesor
Donald potraktowat ptéd jak t6dZ podwodna i dzieki temu obejrzat go za pomoca ,,dzwie-
kéw”. Od tego czasu nastala zupelnie nowa era rozwoju poloznictwa, a nastepnie nowej
dziedziny medycyny, jaka jest medycyna matczyno-plodowa i perinatologia. Obecnie
Zloty Medal profesora Iana Donalda jest przyznawany corocznie na $wiatowym kongre-
sie poloznictwa i1 ginekologii osobom, ktére mialy szczegélny wklad w rozwdj diagnos-
tyki prenatalne;j.

Zacznijmy od definicji: czym jest diagnostyka prenatalna? Sa to wszystkie badania,
ktére mozna wykonac przed urodzeniem dziecka. Nalezg do nich zaréwno badania inwa-
zyjne, jak i nieinwazyjne.

Badania inwazyjne sa przedmiotem najwiekszej krytyki przez przeciwnikéw diag-
nostyki prenatalnej, gdyz ich wykonanie jest obarczone niewielkim (od okoto 0,5 do 1%)
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ryzykiem utraty ciazy. Ryzyko to jest jednak niewspdlmiernie mniejsze do leku pac-
jentkiiw znacznej wiekszosci przypadkéw — jak podkresla prof. Jacek Zaremba, genetyk
- przyczyniajg sie do utrzymania cigzy, a nie do jej zakoriczenia. Badania te polegaja na
pobraniu materiatu, w ktérym znajdujg sie komérki ptodu. Zaliczamy do nich:

* biopsje trofoblastu, czyli kosméwki zarodka w I trymestrze ciazy (10-14 tyg.),

¢ amniopunkcje, czyli pobranie pltynu owodniowego (najczesciej (14-19 tyg.),

¢ kordocenteze, czyli pobranie krwi z zyly pepkowej plodu (powyzej 19 tyg.).
Dzieki nim mozna wykry¢ choroby, w ktérych jest nieprawidlowy kariotyp, tzw. aber-
racje chromosomowe. Najczestsze sa aneuploidie, czyli zespoly zwigzane z nieprawidlo-
wa liczba chromosoméw (np. trisomie: 21 - zespdt Downa, 18 - zespét Edwardsa, mo-
nosomie, np. zespot Turnera 45,X). Mozna tez znaleZé uszkodzony gen odpowiedzialny
za choroby genetycznie uwarunkowane, np. dystrofie mie§niowa Duchenna. Jednak te
ostatnie badania musza by¢ ,celowane” na konkretng chorobe. Co to znaczy? Rodzina
musi naleze¢ do grupy wysokiego ryzyka, czyli juz wczes$niej byt w niej osobnik z taka
choroba. Praktycznie nie ma mozliwos$ci wykrycia uszkodzenia genu w grupach niskiego
ryzyka. Dzieki rozwojowi genetyki molekularnej i metodzie badania hybrydyzacji in situ
FISH mozna wykrywaé mikrodelecje w obrebie niektérych chromosomdéw. Do badari
tych s3 jednak potrzebne odpowiednie sondy molekularne, ukierunkowane na konkret-
ne uszkodzenie, np. mikrodelecje w obrebie obszaru q11 chromosomu 22, ktére dos$¢
czesto sg odpowiedzialne za powstanie niektérych wad wrodzonych serca. Badania
inwazyjne stanowig jedynie malerikg czastke diagnostyki prenatalnej. Dzieki dynamicz-
nemu rozwojowi techniki ultrasonograficznej, to wlasnie USG stalo sie najwazniejsza
metodg monitorowania plodu. Tutaj nalezy zadac sobie kilka pytai. Czy kazda kobieta
ciezarna powinna miec¢ wykonane badanie USG? Czy nalezy je zarezerwowac wylacznie
dla kobiet z grup podwyzszonego ryzyka? Kiedy nalezy wykonaé badanie USG? Jak
czesto nalezy je powtarzacé? Czy fale ultradZwiekowe sa szkodliwe dla rozwijajacego sie
organizmu? Co daje wykrycie uszkodzenia plodu?

Moze zacznijmy od bezpieczeristwa ultradZwiekéw. Do chwili obecnej nie ma pot-
wierdzonych danych wskazujacych, ze fale ultradZzwiekowe sa szkodliwe dla rozwijaja-
cego sie organizmu. Wiadomo, ze USG jest badaniem medycznym i powinno by¢ wyko-
nywane ze wskazan medycznych. Z punktu widzenia lekarskiego niedopuszczalne jest
wykonywanie ,filmu o dziecku”, ktéry ma by¢ pamiatka z okresu ciazy, a nie wnosi nic
konstruktywnego, jesli chodzi o ocene [3] dobrostanu plodu. Aby zapobiec niepotrzeb-
nym badaniom USG, Polskie Towarzystwo Ginekologiczne wydalo rekomendacje, w kté-
rych zalecone jest wykonanie trzech badart USG w niepowiklanej cigzy:

e 11.-14. tydzien (ryc. 1-3);
e 18.-22. tydzieni (ryc. 4-10);
* po 30. tygodniu.
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Ryc. 4. Rekonstrukcja tréjwymiarowa ptodu
w 11. tygodniu ciazy
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Ryc. 6. Pomiar fatdu karku w 21.
tygodniu ciazy (krzyzyki 5,3 mm).
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Ryc. 7. Tréjwymiarowa
rekonstrukcja tylnego dotu

i podstawy czaszki

Ryc. 8. Prawidlowe potozenie
serca — koniuszek zwrécony
w lewg strone (lewa strona ryciny)
oraz prawidlowe potozenie trzewi
w jamie brzusznej — zotadek po

lewej stronie)
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Ryc. 9. Obraz tuku aorty 24-tygod-
niowego ptodu (lewy obraz);
Tréjwymiarowa rekonstrukcja
obrazu czterech jam serca ptodu
w 26. tygodniu ciazy (prawy obraz),
Fo - otwdr owalny,

RV - prawa komora,

LV - lewa komora,

LA - lewy przedsionek,

RA - prawy przedsionek

Ryc. 10. Tréjwymiarowa rekonstrukcja
kregostupa i zeber ptodu

Ryc. 11. Prawidlowy profil ptodu
w 20. tygodniu ciazy

Ryc. 12. Tréjwymiarowa
rekonstrukcja buzi
(lewy obraz)
oraz ucha ptodu
(prawy obraz)
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Terminy te zostaly wybrane z konkretnych powodéw. Miedzy 11. a 14. tygodniem zosta-
o wykonanych najwiecej badan, na podstawie ktérych lekarze z Fetal Medicine Founda-
tion (FMF) z Londynu opracowali program obliczania ryzyka urodzenia dziecka z aber-
racja chromosomowag [4].

W badaniu tym dlugos¢ glowowo-ogonowa ptodu (CRL) wynosi od 45 mm do 85 mm
(ryc. 1). Wstepnie oceniane sa wszystkie narzady plodu i mierzony zbiorniczek plynu
w okolicy szyi, tzw. przezierno$¢ karku (ryc. 2, 3) nuchal translucency (NT). Poszerze-
nie NT powyzej 2,5 mm wskazuje, ze ptéd moze by¢ obarczony jakas choroba: aberracja
chromosomowa, wada serca lub wadg innego narzadu. Jest to pierwsze, czule badanie
przesiewowe. Pacjentka z takim objawem powinna byc skierowana na dalsze specja-
listyczne badania. Juz w tym okresie doswiadczony kardiolog prenatalny moze roz-
pozna¢ niektdre ciezkie wady serca. Niestety, w wiekszosci przypadkéw wspdlistniejg
one z aberracjami chromosomowymi [5], 1 wéwczas rokowanie jest najczes$ciej niepo-
myslne. Ale okolo 1/3 plodéw z poszerzona przezierno$cia karku ma izolowana wade
serca, ktéra moglaby zostac przeoczona, gdyby nie pomiar NT w pierwszym trymestrze.

Do nieinwazyjnych badan prenatalnych nalezy réwniez zaliczy¢ tzw. testy bioche-
miczne pierwszego i poczatku drugiego trymestru ciazy (tzw. test podwdjny, popularnie
zwany PAPPa oraz test potréjny). Polegaja one na oznaczeniu poziomu hormonéw:
B-hCG (wolna podjednostka beta ludzkiej gonadotropiny kosméwkowej) oraz biatka
PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A) oraz a-fetoproteiny (AFP). Okazalo
sie, ze jesli rozwijajacy sie pldd jest obarczony aberracja chromosomowa, poziomy hor-
mondw sg inne niz w przypadku plodu prawidlowego. Aby test ten mdégt bycé wykorzys-
tany do policzenia ryzyka urodzenia dziecka z zespolem genetycznym, musi byc¢ wyko-
nany w tym samym dniu, co pomiar przeziernosci karku, a ryzyko powinno by¢ liczone
z programu FMF. Nalezy wyraznie podkreslic, ze opisane powyzej badania nie daja
stuprocentowej odpowiedzi, czy pléd jest zdrowy czy chory. Metody statystyczne
pozwalaja jedynie na ocene ryzyka urodzenia dziecka z aberracja, co moze by¢ istotne
dla kobiet majgcych watpliwosci, czy nalezy poddawacd sie inwazyjnym badaniom cyto-
genetycznym.

RYZYKO urodzenia dziecka z aberracja chromosomowa okreslane jest w nas-
tepujacy sposéb:

* ryzyko podstawowe = wiek matki
* + przeziernos¢ karku (NT)
* + testy biochemiczne

RYZYKO PO TESCIE, ktére moze by¢ nizsze lub wyzsze, niz wynikatby to z wieku
matki, zaleznie od wynikéw badani dodatkowych.

Testy nieinwazyjne sg obecnie bardzo popularne i niestety bardzo czesto wynika z nich
wiele nieporozumieni. Kobietom ciezarnym wydaje sie, ze zostalo przeprowadzone pel-
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ne badanie prenatalne, wykluczajace chorobe plodu. Musza one by¢ poinformowane,
ze tak nie jest.

Pewna odpowiedZ dotyczaca kariotypu daja wylacznie badania inwazyjne. Obecnie
wiele z tych badan wykonywanych jest po rozpoznaniu u plodu wad strukturalnych
réznych narzadoéw, ktére sa istotnymi markerami ultrasonograficznymi aberracji
chromosomowej. W wiekszo$ci przypadkéw prawidlowy wynik badania USG wyklucza
aberracje chromosomowa. Oczywiscie nie zawsze, istnieja wyjatki, i dlatego kobiety z
grup podwyzszonego ryzyka same musza podjac decyzje o wykonaniu tego badania.

Powréémy jednak do ptodu, u ktérego rozpoznana zostata wada strukturalna. Mozna
zadac sobie pytania: po co wykonywac badanie cytogenetyczne? Ja - jako lekarz pediatra
- patrze na pldd jak na czlowieka, ktéry wymaga wdrozenia terapii po porodzie. A wiec,
im wiecej wiem przed urodzeniem, tym opieka zaréwno nad dzieckiem, jak i nad matka
jest lepsza. I dodatkowo rodzina moze otrzymac bardziej wyczerpujaca informacje
dotyczaca realnych szans leczenia oczekiwanego dziecka. Zupelnie inne sg szanse dla
noworodka z izolowana, nawet bardzo ciezka wadg serca, inne dla dziecka z wadami
kilku narzadéw, a nie ma szans wyleczenia w przypadku stwierdzenia letalnej aberracji
chromosomowej. O tym wszystkim powinni by¢ poinformowani przyszli rodzice, ktérzy
na podstawie naszego badania i uzyskanych informacji podejmuja decyzje, co dalej.

Chociaz w $wiadomosci spotecznej istnieje domniemanie, ze wady wrodzone wyste-
puja najczesciej w rodzinach wysokiego ryzyka, tak nie jest. Po wielu latach pracy
w perinatologii, zaréwno na podstawie wlasnych, jak i miedzynarodowych do$wiadczen
wiem, ze jedyna mozliwoscia wykrycia wad strukturalnych u plodu s3 rzetelnie wyko-
nane przesiewowe badania ultrasonograficzne. O badaniach w I trymestrze pisalam
wyzej. Jednak najwazniejsze jest tzw. badanie poldwkowe wykonywane miedzy 18. a 22.
tygodniem ciazy. Budowa narzadéw plodu jest w nim bardzo wyrazna i wiekszo$¢ wad
moze by¢ wéwczas wykryta. Co i jak nalezy ocenic¢ w USG, mozna obejrzec na rycinach
5-12.

Oczywiscie w tym miejscu nalezy postawic pytanie: jak skuteczna i jak doktadna jest
diagnostyka ultrasonograficzna. Na podstawie rejestru wad wrodzonych u noworodkéw
wiadomo, ze rozpoznawanych jest okolo 40% wad chirurgicznych (takich jak przepuklina
przeponowa, przepuklina pepowinowa, wytrzewienie, przepuklina oponowo-rdzeniowa
itp.). Odrebna grupe stanowia wady wrodzone serca, ktérych prenatalna wykrywalnos¢
w Polsce nie przekracza 15%, i ktérym poswiece nieco wiecej czasu w dalszej czesci
artykutu.

Chciatabym zwrécic¢ uwage na kilka objawéw ultrasonograficznych, ktére moga mieé
znaczenie dla ukierunkowania diagnozy u noworodka. Wielowodzie lub zwiekszona
objetos$¢ plynu owodniowego moze wskazywac na niedroznosé przewodu pokarmowego.
Najtrudniejsze do prenatalnego rozpoznania jest zarosniecie przelyku, gdyz czesto
jedynym objawem jest zwiekszona objetosc plynu owodniowego, niekiedy z malym Zo-



38 Joanna Dangel

ladkiem (lub jego brakiem) w badaniach USG. Poza prawdziwym zaro$nieciem przelyku
objawy takie moga powodowac ringi naczyniowe uciskajace przelyk - jest to bardzo
rzadka anomalia, ale nalezy o niej pamietac. Réwniez rozszczepy podniebienia oraz
zaro$niecie nozdrzy tylnych moga doprowadzac do wielowodzia u ptodu. MozZe ono réw-
niez pojawic sie u ptodu biorcy w zespole przetoczenia miedzy plodami. Malowodzie,
a szczegdlnie brak plynu owodniowego (po wykluczeniu jego odplywania) wskazuje na
uszkodzenie nerek. Calkowite bezwodzie najcze$ciej wiaze sie z agenezja nerek. Tacy
pacjenci najczesciej nie docierajg do lekarzy pediatréw, ale niekiedy to sie zdarza. Moze
jednak by¢ prenatalna niewydolno$é nerek lub wady utrudniajace odplyw moczu, ktére
réwniez doprowadzaja do malowodzia. Powiklaniem niewystarczajacej objetosci plynu
owodniowego jest niedorozwdj ptuc i zwiazane z tym problemy oddechowe u noworod-
ka. Plody z agenezja nerek sa niezdolne do zycia. W przypadkach niewydolno$ci nerek
rokowanie zalezy od choroby podstawowej oraz stopnia uszkodzenia nerek. Czesto sa
to trudne przypadki, z niemozliwa do ustalenia prenatalnie diagnoza. Malowodzie moze
pojawic sie réwniez u plodu dawcy w przebiegu zespotu transfuzji miedzy plodami.
Zahamowanie wewnatrzmacicznego wzrostu ptodu moze byc zwigzane z niewydol-
noscia tozyska, wowczas najcze$ciej konieczne jest wczesniejsze rozwiazanie ciazy. Przy
wydolnym tozysku (co mozna zdiagnozowac badaniami ultrasonograficznymi i dopple-
rowskimi) hipotrofia jest bardzo istotnym objawem mozliwej ciezkiej aberracji chromo-
somowej u plodu.

Wady wrodzone serca to najczestsze wrodzone patologie, wystepuja z czestoscia
okolo 0,8-1% zywo urodzonych noworodkéw. Okolo 3 na 1000 wymaga leczenia w naj-
wcze$niejszym okresie zycia, co w naszym kraju rocznie stanowi okoto 1000 noworod-
kéw wymagajacych leczenia kardiochirurgicznego. Wady serca sa przyczyna okolo 20%
zgonéw w okresie perinatalnym, spowodowanych patologiami wrodzonymi. U plodéw
wady uktadu krazenia wystepujg okolo trzykrotnie cze$ciej i az 2/3 z nich nie dozywa
do czasu porodu [6].

Istniejg réwniez patologie ukladu krazenia, pojawiajace sie wylacznie w zyciu wew-
natrzmacicznym. Naleza do nich przedwczesne zamkniecie otworu owalnego, restrykcja
przewodu tetniczego oraz zespét przetoczenia miedzy ptodami. Sg to zmiany czynno$-
ciowe, ktdére w istotny sposéb moga wplywac na stan zdrowia noworodka. Zamkniecie
otworu owalnego niezmiernie rzadko wystepuje u ptodéw z anatomicznie prawidlowym
sercem i jest stanem bezposrednio zagrazajacym zyciu plodu. Noworodek moze pre-
zentowac objawy ciezkiej niewydolnosci krazeniowo-oddechowej. Restrykcja przewodu
tetniczego moze by¢ spowodowana niesterydowymi lekami przeciwzapalnymi (NLP),
stosowanymi po 32. tygodniu ciazy, ale réwniez moze zdarzac sie samoistnie — najczes$-
ciej po 36. tygodniu ciazy. U noworodka moga by¢ objawy nadci$nienia plucnego, jak
réwniez objawy uboczne stosowania NLP. W zespole transfuzji miedzy ptodami moze
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dochodzié do ciezkiej niewydolnosci krazenia lub ,wewnatrzmacicznego nabycia” wady
wrodzonej w postaci zwezenia drogi odplywu prawej komory.

W przypadku podejrzenia wady wrodzonej serca plodu (najtrudniejszej do wykrycia
patologii) kobieta ciezarna powinna by¢ skierowana do referencyjnego osrodka kardio-
logii prenatalnej. Tam przeprowadzane jest badanie echokardiograficzne wraz z pelna
konsultacja kardiologiczna [7].

Wizyta rozpoczyna sie od zebrania dokladnego wywiadu, na podstawie ktérego moz-
na uzupelni¢ wiedze dotyczaca przyczyn powstawania wad serca, stosowania kwasu
foliowego, choréb w rodzinie, innych choréb u pacjentki, dotychczasowego przebiegu
ciazy, wraz z wykonanymi badaniami USG.

W 2004 roku zostaly opublikowane rekomendacje dotyczace kardiologii plodu, opra-
cowane przez Sekcje Kardiologii Plodu Europejskiego Towarzystwa Kardiologéw Dzie-
ciecych [8], w ktérych zawarte sg wskazowki dotyczace zaréwno szkolenia, jak i wykony-
wania badan echokardiograficznych u plodéw. Zostaly one przetlumaczone na jezyk
polski, z uwagami dotyczacymi organizacji i zasad wykonywania tych badan, jak réwniez
przeprowadzania prenatalnych konsultacji kardiologicznych w naszym kraju [9].

Przed ustaleniem dalszego postepowania konieczna jest odpowiedz na trzy pytania:

1) czy wada serca jest izolowang patologia,

2) czy na pewno nie ma wad innych narzadéw,

3) jakie jest prawdopodobieristwo wystepowania aberracji chromosomowych i czy sa
potrzebne inwazyjne badania cytogenetyczne?

Po stwierdzeniu strukturalnej wady ukladu krazenia plodu nalezy wyjasnicé rodzicom
ponizsze problemy:

1) Rodzaj wady serca plodu:

a) tagodna, np. mie$niowy ubytek przegrody miedzykomorowej (najczes$ciej niewy-

magajaca leczenia operacyjnego, jedynie obserwacji),

b) ciezka, np. kanal przedsionkowo-komorowy, zespél Fallota (wymagajaca leczenia

operacyjnego, ale najczesciej nie w okresie noworodkowym),

¢) krytyczna, np. zespét niedorozwoju lewego serca, zaro$niecie tetnicy plucnej

(przewodozalezna, wymagajaca leczenia w okresie noworodkowym).

2) Konieczno$¢ wykonania badan dodatkowych:
a) kariotyp,
b) badanie FISH w kierunku mikrodelecji chromosomu 22.

3) Jaka jest (jesli znana) historia naturalna danej wady in utero:
a) progresja zmian (np. stenoza aortalna w kierunku zespotu niedorozwoju lewego
serca),
b) regresja zmian (np. zamkniecie mie$niowego ubytku przegrody miedzykomoro-
wej).
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4) Przedstawic zalecenia dotyczace dalszej opieki w ciazy oraz postepowania okolo-
porodowego.

5) Przedstawi¢ wstepnie mozliwosci i wyniki leczenia:
a) czy leczenie operacyjne lub interwencyjne bedzie konieczne,
b) kiedy dziecko bedzie wymagac leczenia operacyjnego lub interwencyjnego,
¢) czy mozliwa jest korekcja catkowita, tzn. czy bedzie przywrdcona prawidlowa
anatomia serca,
d) czy leczenie bedzie jedno- czy wieloetapowe,
€) czy serce pozostanie sercem jednokomorowym,
f) odlegle wyniki leczenia dzieci z takimi wadami serca.

Przy pewnych wadach serca, wstepne rokowanie moze by¢ podane juz na pierwszej
wizycie, jesli badanie jest wykonywane przez specjaliste z zakresu kardiologii prenatal-
nej. Znacznie czes$ciej jednak konieczne jest uzupelnienie badani. W takich sytuacjach
pacjentka dostaje wstepny wynik, bez ostatecznych wnioskéw, z adnotacja, ze ostatecz-
na konkluzja zostanie wydana po uzyskaniu wynikéw badan dodatkowych (np. kariotypu)
1 powtdrnej analizie zapisu echokardiograficznego. Po sprecyzowaniu rodzaju patologii,
lekarz kardiolog moze przedstawié rodzicom trzy mozliwe drogi postepowania:

(1) leczenie przed, ale najczesciej po urodzeniu, w o§rodku, ktéry ma najlepsze wyniki,

(2) opieke paliatywna - jesli rozpoznawane sg choroby nieuleczalne, a cigza trwa do
naturalnego rozwiazania [10],

(3) terminacje ciazy.

Zaréwno na podstawie piSmiennictwa [11], [12], jak 1 wlasnych do$wiadczen wiemy
[13], [14], ze u 25-45% plodéw z patologia serca wspdlistnieja wady innych narzadéw.
A wiec kilka sléw o najczesciej wystepujacych. Wady przedniej $ciany jamy brzusznej,
czyli wytrzewienie i przepuklina pepowinowa. Wydawaloby sie, ze takich wad nie mozna
przeoczyd, a jednak daleko nam jeszcze do 100% prenatalnej wykrywalnosci. Wytrze-
wienie najczesciej jest wada izolowana. Drazniace dzialanie ptynu owodniowego na za-
nurzone w nim jelita moze powodowac uszkodzenie ich $ciany, szczegdlnie po 35. ty-
godniu cigzy. Plody takie wymagaja $cislego nadzoru potozniczego i porozumienia z chi-
rurgiem dzieciecym, kiedy ciaze nalezy rozwiazac. Przepuklina pepowinowa, czyli om-
phalocele, moze by¢ skladowa zespolu genetycznego (najczesciej zespotu Edwardsa
lub Pataua - szczegdlnie jesli jej rozmiar jest maly — czyli jest trudna do prenatalnego
rozpoznania), albo wspélistnie¢ z wada wrodzona serca (najczesciej — duze przepukli-
ny). Kolejng wadg czesto rozpoznawana u plodéw i wymagajaca intensywne;j opieki bez-
posrednio po porodzie jest przepuklina przeponowa. Wydawalo sie, ze diagnostyka
prenatalna poprawi wyniki leczenia. Jednak okazuje sie, ze przed porodem rozpoz-
nawane sa najciezsze postaci przepukliny przeponowej, w ktérych jest znacznego stop-
nia niedorozwdj ptuc. Wada ta moze wspétistniec z trisomia 18. pary chromosoméw, jak
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réwniez z wadami serca. Niewatpliwie nalezy zapewnic¢ tym matkom pordéd w o$rodku
referencyjnym III stopnia z mozliwoscia intensywnej opieki na najwyzszym poziomie.

Staramy sie, aby w czasie badania obecni byli oboje rodzice. Jesli jest to niemozliwe
przy pierwszym badaniu, zapraszamy partnera na kolejne spotkanie, jesli u ptodu stwier-
dzona zostaje patologia. Kazda kobieta przychodzi na badanie echokardiograficzne plo-
du z duzym lekiem i niepewnos$cia. Dlatego tez nalezy zwraca¢ uwage na sposéb roz-
mowy, przeprowadzania badania i konsultacji. Kazde nieprzemyslane stowo urasta do
rangi wielkiego problemu. Osoby szkolace sie nie moga komentowac ani na glos, ani
szepczac miedzy soba wykonywanego badania. Jest ono omawiane dopiero po zakon-
czeniu, bez obecnosci rodzicéw. W naszej poradni z zasady mamy wylaczony dzwiek
w aparacie USG, gdyz nigdy nie wiemy, jakiego rodzaju patologie stwierdzimy u ptodu,
a dla rodzicéw stuchanie bicia serca ciezko chorego dziecka jest czesto traumatycznym
przezyciem. Réwnie wazna jest tzw. komunikacja niewerbalna: kazdy grymas twarzy,
gest reki czy tez pokazanie czego$ na ekranie aparatu USG bez wyjasniania moze spo-
wodowacd spotegowanie strachu i niepewnosci pacjentki.

Zdarzaja sie przypadki, w ktérych wykluczamy patologie podejrzewana w badaniu
przesiewowym. W takich sytuacjach zawsze podkreslamy, ze rola osrodka referencysj-
nego jest zaréwno potwierdzenie, jak i wykluczenie nieprawidlowosci. Kobieta
ciezarna zostaje utwierdzona w przekonaniu, ze wizyta w referencyjnym osrodku byla
konieczna. Przy wykluczeniu wady serca konieczne jest u§wiadomienie rodzicom, ze
nie wszystkie patologie ptodu moga by¢ zdiagnozowane (informacja o tym znajduje sie
na kazdym wyniku badania echokardiograficznego). Uzyskuja oni réwniez informacje,
ze w poézniejszym okresie cigzy moga pojawic sie zmiany czynnosciowe (np. zaburzenia
rytmu serca), jak réwniez ujawnic sie niektére wady strukturalne (np. koarktacja aorty).

Dlaczego wazne jest prenatalne rozpoznawanie wad serca? Poniewaz czesto sa to
wady tzw. nieme klinicznie. Noworodek z ciezka wada serca jest najczesciej duzym, do-
noszonym chlopcem, urodzonym o czasie, z Apgar 10, czesto bez szmeru nad sercem.
Jego stan zaczyna pogarszac sie w pierwszych dobach zycia, niejednokrotnie imituje
uogolnione zakazenia. W przypadkach noworodkéw z przewodozaleznym krazeniem
systemowym ich stan pogarsza sie pdzniej, czasami juz po wypisaniu do domu.

Istnieja dane wskazujace, ze prenatalne wykrycie wady serca poprawia rokowanie
u pacjentéw. Pierwsza i najbardziej spektakularna prace opublikowala grupa francuska
w 1999 r. [15]. Pordwnali oni wyniki leczenia operacyjnego dwdch grup noworodkéw
z przetozeniem wielkich pni tetniczych: z i bez rozpoznania prenatalnego. Bylo 68 (1)
noworodkéw, u ktérych TGA rozpoznano prenatalnie i 250 bez rozpoznania prena-
talnego. Przedoperacyjna $miertelno$¢ w grupie pierwszej wynosita 0, w drugiej - 15
(6%). Stan noworodkéw przy przyjeciu wplywat réwniez na $miertelno$é pooperacyjna
(0 w grupie pierwszej i 20 w grupie drugiej). Czas pobytu w szpitalu byt krétszy w gru-
pie pierwszej (24 = 11 dni) w poréwnaniu z grupa druga (30 £ 17 dni).
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W publikacji z Philadelphii z 2001 roku przedstawiono korzysci, jakie wynikaja
z prenatalnego rozpoznania zespoltu niedorozwoju lewego serca (HLHS) [16]. Podsu-
mowano wyniki leczenia 216 pacjentéw z HLHS, spo$réd ktérych 79 miato rozpoznanie
ustalone prenatalnie. Smiertelnos¢ okolooperacyjna nie réznila sie istotnie w obu gru-
pach, natomiast byla istotna statystycznie réznica w stanie neurologicznym obu grup
pacjentéw, na korzys$é dzieci z diagnostyki prenatalne;j.

Diagnoza prenatalna moze réwniez uratowac zycie noworodka. Dzieje sie tak
w rzadkich przypadkach wad serca, wymagajacych blyskawicznej korekcji chirurgicznej,
w ktdérych nie ma czasu na dokladng diagnostyke noworodka. Taka sytuacja moze wys-
tapi¢ w przypadku zespotu Ebsteina z czynnosciowa atrezja tetnicy ptucnej [17]. Wow-
czas bezposrednie porozumienie miedzy kardiologiem prenatalnym a kardiochirurgiem
umozliwia zaplanowanie postepowania okoloporodowego i skuteczng terapie.

Wrydaje sie, ze opublikowane dane s3 wystarczajaco przekonujace, aby wyjasnic cel
wykonywania prenatalnych badan echokardiograficznych i zajmowania sie kardiologia
prenatalng jako nieodlaczng czes$cig kardiologii dzieciecej.

W ciagu kilku ostatnich lat zaczeto réwniez zastanawiac sie nad mozliwo$cig zmiany
naturalnego przebiegu wad wrodzonych serca. Wiadomo, ze wady serca ewoluuja w trak-
cie trwania ciazy. Prowadzone sa badania, majace na celu udowodnienie, ze zabiegi
wewnatrzmaciczne - balonowe poszerzenie zastawki aortalnej lub plucnej, moga za-
pobiec niedorozwojowi lewej lub prawej komory serca. Doswiadczenie jest na razie zbyt
mate, aby jednoznacznie wypowiedziec sie na ten temat. Prawdopodobnie jest to przysz-
lo$¢ kardiologii prenatalnej [18], [19].

Prenatalne rozpoznanie patologii ma wiele pozytywnych aspektéow zaréwno dla leka-
rzy, jak i dla rodzicéw. Zacznijmy od tych drugich. Rozpoznanie wady u plodu pozwala
na przygotowanie ich do stawienia czola czesto bardzo trudnemu problemowi zorganizo-
wania zycia w okresie okoloporodowym tak, aby mozna bylo zajaé sie chorym noworod-
kiem. W niektdérych sytuacjach wymaga to przeniesienia sie na jaki§ czas do innego
miasta, gdzie dzieci takie mogg byc leczone. Wiaze sie to oczywiscie z dodatkowymi
kosztami, koniecznos$cia zalatwienia mieszkania, zdazenia na pordd do osrodka, w kté-
rym moze by¢ zapewniona najlepsza opieka dla matki i dziecka.

My, lekarze, dzieki prenatalnej diagnostyce poznajemy przedporodowa historie na-
turalng. W wielu przypadkach pozwala to na lepsze zrozumienie patologii okresu dzie-
ciecego. Patologia okresu plodowego do tej pory najczesciej ,zarezerwowana” byla dla
lekarzy poloznikéw. Ze wzgledu na to, ze ocena zaréwno budowy, jak i funkcji uktadu
krazenia jest bardzo trudna, rozpoczela sie bliska wspétpraca kardiologiczno-potoznicza.
Powstata nowa gatagZ medycyny, zwana medycyna matczyno-plodowa lub perinatologia.
Uwazam, ze jest to znakomite pole wspdlpracy i nabywania wspélnych doswiadczen
dotyczacych rozwoju cztowieka.



Diagnostyka prenatalna — mity i rzeczywistosc 43

Stworzenie centrum kardiologii perinatalnej przy II Klinice Poloznictwa i Gineko-
logii I Wydziatu Lekarskiego Akademii Medycznej w Warszawie oraz prowadzone inten-
sywne szkolenia lekarzy poloznikéw zaowocowaly zdecydowanym wzrostem liczby dzieci
kierowanych do osrodkéw referencyjnych kardiologii dzieciece;.

W latach 2004-2006 w Poradni Perinatologii i Kardiologii Perinatalnej rozpoznano
wady serca u 288 ptodéw. Dla poréwnania w latach 1990-2001 w Pracowni Kardiologii
Prenatalnej IP CZD bylo tylko 140 plodéw z wadami serca. Sposréd 288 plodéw, 134
noworodki zostaly przekazane do referencyjnych o§rodkéw kardiologii i kardiochirurgii
dzieciecej. Przeanalizowano losy 80 noworodkéw, ktére urodzily sie w II Klinice Po-
loznictwa 1 Ginekologii i zostaly przekazane do dalszego leczenia w Instytucie Pomnik
Centrum Zdrowia Dziecka. Pozostate dzieci byly leczone w réznych innych o$rodkach
referencyjnych kardiologii dzieciecej w Polsce (Krakowie, Lodzi, Katowicach). Srednio
wady serca plodu rozpoznawano w 27. tygodniu ciazy, w wiekszosci byly to pacjentki
z grupy niskiego ryzyka. 17 dzieci bylo przedwczesnie urodzonych. 56% noworodkow
bylo przekazanych do CZD w ciagu 48 godzin zycia, niektére w pierwszych godzinach.

W 41 przypadkach rozpoznano krytyczne wady serca, najczesciej ztozone zespoly
heterotaksji lub pojedyncze komory z zaro$nieciem tetnicy ptucnej lub niedorozwojem
tuku aorty. Istotng grupe wad krytycznych stanowily dzieci z zaro$nieciem tetnicy ptuc-
nej. Niestety nadal rzadko rozpoznawane jest przelozenie wielkich pni tetniczych, ktére
jest wadg o bardzo dobrych wynikach leczenia operacyjnego. Zdarza sie, ze noworodki
te wymagaja intensywnej terapii i wdrozenia leczenia interwencyjnego juz w pierwszych
godzinach zycia, i powinny by¢ jak najszybciej przekazywane do referencyjnych osrod-
kéw kardiologii dzieciecej. Oczywiscie optymalnie bytoby, aby pordd odbywat sie w tym
samym os$rodku, w ktérym noworodek bedzie leczony. Jedynym takim miejscem w Pols-
ce jest Centrum Zdrowia Matki Polki w Lodzi. W innych regionach dzieci te muszg by¢
transportowane z o$rodka polozniczego do osrodka kardiologicznego.

Najczestsza wada krytyczna rozpoznawang u plodow jest zespét niedorozwoju lewe-
go serca (HLHS). Na podstawie ustnych doniesieri w 2006 roku obecnie ponad 50%
noworodkdéw z tg wadg serca bylo skierowanych do Kliniki Kardiochirurgii UJ w Krako-
wie na podstawie diagnostyki prenatalnej. Byly to dzieci z réznych stron Polski, wiec
diagnostyka prenatalna umozliwila zaplanowanie okresu okoloporodowego w poblizu
osrodka kardiochirurgicznego.

W tym miejscu nalezy réwniez wspomniec o zaburzeniach rytmu serca plodéw.
W poradni Perinatologii 1 Kardiologii Perinatalnej wypracowany zostat system diagnos-
tyki i terapii plodéw z zaburzeniami rytmu serca. W wiekszos$ci przypadkéw zostaly one
wyleczone przed urodzeniem.

Na zakoriczenie chcialabym podkreslic, ze prenatalne rozpoznanie ZAWSZE wy-
maga weryfikacji po porodzie. Nie wolno zignorowac objawéw klinicznych u noworodka,
u ktérego byt prawidtowy wynik badania echokardiograficznego w okresie prenatalnym.
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Moze on miec¢ nadci$nienie plucne, ktérego rozpoznanie mozemy ustalic¢ tylko na pod-
stawie badania echokardiograficznego noworodka. Moze mieé koarktacje aorty, wade,
ktéra moze powstac dopiero pod koniec cigzy. W przypadku rozpoznanej wady ptodu
konieczna jest ocena anatomii i hemodynamiki u dziecka. Noworodki, u ktérych wy-
leczono prenatalnie zaburzenia rytmu serca wymagaja wykonania badania EKG i opieki
w referencyjnym o$rodku kardiologii dzieciecej.

Nie mozna jednak mowi¢ o diagnostyce prenatalnej tylko w aspekcie mozliwosci
terapii, gdyz - jak juz wspomnialam powyzej — jest to ten okres zycia, w ktorym niestety
do$¢ czesto stwierdzamy patologie uniemozliwiajace leczenie.

W Polsce obowiazuje Ustawa o planowaniu rodziny, ochronie plodu ludzkiego i wa-
runkach dopuszczalnosci przerywania cigzy z dnia 7.01.1993 Dz.U. z 1993 r. nr 17, poz.
78 (tab. 1).

Tabela 1. Fragment ,Ustawy o planowaniu rodziny, ochronie ptodu ludzkiego
i warunkach dopuszczalno$ci przerywania cigzy”

Art. 4a.
1. Przerwanie cigzy moze byc¢ dokonane wylacznie przez lekarza, w przypadku gdy:

1) cigza stanowi zagrozenie dla zycia lub zdrowia kobiety ciezarnej,

2) badania prenatalne lub inne przestanki medyczne wskazuja na duze
prawdopodobieristwo ciezkiego i nieodwracalnego uposledzenia ptodu albo
nieuleczalnej choroby zagrazajacej jego zyciu,

3) zachodzi uzasadnione podejrzenie, ze cigza powstata w wyniku czynu

zabronionego,

2. W przypadkach okres§lonych w ust. 1 pkt 2 przerwanie ciazy jest dopuszczalne do
chwili osiagniecia przez ptéd zdolnos$ci do samodzielnego zycia poza organizmem
kobiety ciezarnej; w przypadku okreslonym w ust. 1 pkt 3 lub 4, jezeli od poczatku
ciazy nie uplynelo wiecej niz 12 tygodni.

Z punktu widzenia etycznego — zawsze jest to zakoriczenie zycia plodu, a wiec postepo-
wanie teoretycznie niezgodne z podstawowa, obowigzujaca juz od czaséw Hipokratesa,
zasadg w medycynie primum non nocere. Jednak, to nie my decydujemy o losach nie-
narodzonego pacjenta. W naszej poradni staramy sie zrobié¢ wszystko, aby zapewnic
najlepsza opieke zaréwno matce, jak i jej nienarodzonemu dziecku. W wielu przypad-
kach, pomimo stwierdzenie nieuleczalnej choroby plodu, kobiety decyduja sie na konty-
nuowanie ciazy.

Przed podjeciem ostatecznej decyzji rodzice — najlepiej oboje — muszg uzyskac pet-
na informacje na temat rodzaju patologii u ich dziecka. Sa to najtrudniejsze rozmowy,
gdyz najczesciej kobiety zglaszajace sie na badanie echokardiograficzne nie dopuszczaja
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mysli, ze ich dziecko moze by¢ chore. Wazne jest, aby mieé wystarczajaco duzo
czasu na przeprowadzenie konsultacji, aby odpowiedzieé¢ na wszystkie pytania,
zapewnic dalsza opieke medyczna i w miare mozliwos$ci — psychologiczna. Dzie-
ki stalej wspdlpracy z Fundacja Warszawskie Hospicjum dla Dzieci (WHD) [20] i otwar-
ciu tam Poradni USG istnieje mozliwo$¢ prenatalnej konsultacji rodziny w zakresie
opieki paliatywnej. Jest to pierwsze miejsce w skali kraju, a takze Europy, w ktérym
diagnostyka prenatalna moze by¢ bezposrednio zwiazana z opieka paliatywna. Jest to
alternatywa dla wszystkich tych rodzin, ktére ze wzgledéw $wiatopogladowych nie do-
puszczaja mozliwosci przerwania cigzy. Rodzice zainteresowani tego rodzaju pomoca
sa umdwieni na konsultacje zaréwno z lekarzem, jak i psychologiem, posiadajagcymi
duze doswiadczenie w opiece paliatywnej. Pomoc jest udzielana calej rodzinie: rodzicom
irodzenstwu, a po urodzeniu réwniez noworodkowi, jesli jego stan umozliwia wypisanie
do domu. Pod opieka WHD znajdowato sie 31 niemowlat z letalnymi zespotami gene-
tycznymi. W 8 przypadkach ten rodzaj opieki zostat ustalony juz przed urodzeniem, u 21
mozna byloby zaplanowac takie postepowanie, gdyby znana byla diagnoza. Dzieci pozos-
tawaly w opiece domowe;j od kilku tygodni do kilku miesiecy. Z rozméw z rodzicami wy-
nika, ze przygotowanie do urodzenia nieuleczalnie chorego dziecka utatwito im zaakcep-
towanie sytuacji. Domowa opieka paliatywna pozwolila rodzicom przetrwac najtrudniej-
sze chwile.

Na podstawie dostepnego piSmiennictwa wiadomo, ze w wielu przypadkach nieule-
czalnych zespoléw u plodu cigza zostaje zakoriczona cieciem cesarskim z powodu obja-
wow zagrozenia zycia ptodu [21]. Czesto sa to plody z gleboka hipotrofia, nieprawidto-
wym zapisami KTG i USG. W kazdym przypadku podejrzenia aberracji chromosomowe;j
u plodu - tak jak pisalam wyzej - powinno by¢ wykonane badanie cytogenetyczne ijesz-
cze w okresie cigzy nalezy zaplanowac, wraz z rodzing, sposob postepowania okoloporo-
dowego.

Najwiekszym problemem w kontaktach z rodzinami jest przekazanie im zlej infor-
macji [22]. W sposéb prosty, przystepny, umozliwiajacy podjecie racjonalnej decyzji
1 wyrazenie zgody na uzupelnienie badan prenatalnych. Jest to jeden z najwazniejszych
i najtrudniejszych momentdéw prenatalnej konsultacji. Najcze$ciej dopiero przy drugim
spotkaniu, po zebraniu wynikéw wszystkich badan, udzielam rodzinom pelnej informacji
1 przedstawiam mozliwe opcje postepowania. Nastepnie rodzice podejmuja decyzje, co
dalej. Uzalezniona jest ona od danych, ktére uzyskaja od wszystkich specjalistéw, od
wlasnego swiatopogladu i religii. My, lekarze, oczywiscie mamy ogromny wplyw na ro-
dzaj podjetej decyzji, ale musimy pamietad, ze ostatecznie decyduja rodzice.

Mam nadzieje, ze artykul ten w jasny sposdb przedstawia role diagnostyki prena-
talnej we wspéiczesnej medycynie. Wady wrodzone stanowia jeden z najpowazniejszych
probleméw w pediatrii, wystepuja u okoto 5% zywo urodzonych noworodkéw, ale az
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u 20% martwo urodzonych. Na podstawie swoich wieloletnich doswiadczen, laczacych
praktyke kliniczna z diagnostyka prenatalna, uwazam, ze jest to metoda, ktdra pozwala
zaréwno na ustalenie rozpoznania u plodu, zapewnienie optymalnej opieki okoloporo-
dowej, jak réwniez umozliwia zrozumienie wielu patologii okresu noworodkowego i nie-
mowlecego. Z tego wzgledu nalezy polozyc nacisk na jej propagowanie w spoleczen-
stwie oraz wlaczy<¢ ja do programu studiéw medycznych, jak réwniez do programéw
specjalizacji z poloznictwa, pediatrii, neonatologii, genetyki, chirurgii dzieciecej, kardio-
logii — a moze réwniez innych. Niezaleznie od niekwestionowanej przydatno$ci klinicz-
nej, diagnostyka prenatalna stanowi niezmiernie ciekawy, nieznany jeszcze i pasjonuja-
cy Htajemniczy ogréd”.
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Prenatal diagnosis — myth and reality

The aim of this article is to shown the real value of prenatal diagnosis. Different tests are pos-
sible to diagnose the fetus: non-invasive, like USG and some biochemical tests from the
mother’s blood, and invasive, like trophoblast biopsy, amniocenesis and cordocentesis, are
possible. It has already been proved that USG is the best prenatal method for fetal evaluation.
Due to this it should be performed by well trained people, in certain time of pregnancy. In
Poland rules of fetal evaluation was established by Polish Gynecological Society and those
recommendation are cited. Detailed method of the first and second trimester scan are described
and pictures are shown. The most common ultrasound signs of fetal diseases are discussed.
Congenital heart disease are the commonest, so indication and rules of fetal echocardiography
are shown. Ethical legal background of prenatal diagnosis is described and discussed, showing
the possibility of perinatal palliative care as an alternative to abortion.

Key words: prenatal diagnosis, fetal echocardiography, fetal USG, congenital heart disease,
perinatal palliative care, congenital malformations
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