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Diagnostyka prenatalna to szeroko pojete zagadnienie interdyscyplinarne,
pozostajgce w kregu zainteresowan potoznikdw-ginekologdw, genetykdéw i neonatologéw
oraz przedstawicieli innych specjalnosci lekarskich. Temat ten wzbudza réwniez szerokie
zainteresowanie spoteczne.

W zwigzku z burzliwym rozwojem nowoczesnych metod diagnostycznych oraz wielu
kontrowersji wokét tego zagadnienia, konieczne jest opracowanie aktualnych zalecen
postepowania. Pozwoli to uporzadkowac¢ zaréwno wspotczesng wiedze dotyczaca
diagnostyki prenatalnej, jak rowniez wypracowac logiczny model funkcjonowania tej
diagnostyki w naszym kraju — zgodny ze standardami Swiatowymi, a jednoczesnie
przystosowany do lokalnych potrzeb i mozliwosci, uwzgledniajgcy réwniez perspektywy
rozwoju.

Polskie Towarzystwo Ginekologiczne, skupiajace w swoim gronie lekarzy
bezposrednio zwigzanych z prowadzeniem cigzy, kierujacych pacjentki na badania
prenatalne, jak rdwniez wykonujgcych ich pierwsze etapy, czuje sie szczegolnie zobligowane,
a jednoczesnie najbardziej kompetentne, do opracowania niniejszych rekomendacji.

Nalezy z catag moca podkreslic, ze program diagnostyki prenatalnej musi
funkcjonowac¢ w oparciu o juz istniejgce zalecenia i rekomendacje Polskiego Towarzystwa
Ginekologicznego, dotyczgce zagadnien pokrewnych (prowadzenie cigzy fizjologicznej,
ultrasonografia, diagnostyka i terapia ptodu).

Wykorzystane w niniejszym programie zalecenia The Fetal Medicine Foundation oraz
innych uznanych instytucji i organizacji, zyskaty uprzednig aprobate Zespotu Ekspertow
Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego, ktore jest gremium upowaznionym do wydawania
rekomendacji, przeznaczonych dla wszystkich potoznikow-ginekologdw.

Niezwykle istotnym pozostaje fakt wysokiej jakosci udzielania porad medycznych z
zakresu diagnostyki prenatalnej. Zapewnienie wysokiej wykrywalnosci (ponad 75%) aberracji
chromosomalnych, przy 5 % odsetku wynikow fatszywie dodatnich jest mozliwe jedynie w
wyniku  odpowiedniego  szkolenia,  zastosowania  certyfikowanych  programdw
komputerowych oraz spetnienia wymogu corocznego audytu. Zestawienie tych sktadowych
jest w stanie utrzymac niezbedna, wysoka jakos¢ przeprowadzanych badan, a tym samym
pozwoli na zminimalizowanie wskazan do diagnostyki inwazyjnej i odsetka jatrogennych
poronien.

Autorzy rekomendacji pragna zwrdci¢ szczegdlng uwage na fakt, iz obecnie istniejg
wiarygodne dowody na to, ze wiek ciezarnej powyzej 35 roku zycia, bedacy dotychczas
podstawowym wskazaniem do wykonania badan prenatalnych, jest w rzeczywistosci stabym
czynnikiem determinujacym wystgpienie aberracji chromosomowych ptodu. Nastepstwem
tego byto wykonywanie niepotrzebnych w wielu przypadkach zabiegdw inwazyjnych,
obarczonych okreslonym ryzykiem ciezkich powiktan, z utratg cigzy wtacznie. W obecnej
dobie szczegdlny nacisk nalezy zatem potozy¢é na wykonywanie nowoczesnych badan
nieinwazyjnych oraz dgzy¢ do nadania im charakteru przesiewowego.



W opinii Zespotu Ekspertow osrodki i osoby, aspirujgce do swiadczenia ustug w
zakresie diagnostyki prenatalnej, muszg bezwzglednie posiada¢ odpowiednie certyfikaty
Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego oraz zalecane przez to Towarzystwo certyfikaty
Fetal Medicine Foundation. Osrodki i osoby te muszg mie¢ ponadto petng mozliwos$é
zapewnienia swoim potencjalnym pacjentkom kompleksowej opieki medycznej, obejmujacej
kwalifikacje do diagnostyki, jej wykonanie, specjalistyczne poradnictwo, jak réwniez wszelkie
formy opieki, bedace naturalng i logiczng konsekwencjg prowadzenia niniejszej diagnostyki,
uwzgledniajgce swiadoma wole pacjentek.

Zespot Ekspertow wyraza nadzieje, iz opracowane rekomendacje, powstate w
oparciu o najnowsze osiggniecia i trendy swiatowe, obejmg w petni problematyke
diagnostyki prenatalnej w naszym kraju. JesteSmy gteboko przekonani, iz zalecenia te
spotkajg sie ze zrozumieniem i zyczliwym przyjeciem ze strony srodowiska lekarskiego, jak
rowniez zyskajg akceptacje Ministerstwa Zdrowia oraz Narodowego Funduszu Zdrowia,
stanowigc podstawe funkcjonowania obowigzujgcych programéw rzgdowych.



REKOMENDACIE NT. DIAGNOSTYKI PRENATALNEJ

KWALIFIKACJA DO BADAN PRENATALNYCH :

1. Wszystkie kobiety ciezarne w Polsce, bez wzgledu na wiek, powinny mie¢ zaproponowane
przesiewowe badania prenatalne w kierunku najczesciej spotykanych wad rozwojowych i
aberracji chromosomowych.

2. Badania inwazyjne powinny by¢ przeprowadzone po uprzednim wykonaniu badan
przesiewowych. Wyjatkiem mogg by¢ ciezarne powyzej 40 roku zycia oraz ciezarne Swiadomie
rezygnujace z etapu badan przesiewowych.

3. Badania przesiewowe okreslajg ryzyko wystgpienia aberracji chromosomowych. Kobietom, ktére
decyduja sie na pominiecie etapu skriningowego, nalezy umozliwi¢ wykonanie badania
inwazyjnego po uprzednim poinformowaniu o mozliwych powiktaniach.

4. Badania przesiewowe: ultrasonografia miedzy 11+0 a 13+6 tygodniem cigzy, ultrasonografia
miedzy 18 a 24 tygodniem cigzy oraz badania biochemiczne | i Il trymestru cigzy umozliwiajg poza
oceng ryzyka wystgpienia aberracji chromosomowych, takze rozpoznanie wielu wad wrodzonych
u ptodu, ocene kosmdéwkowosci w cigzy wieloptodowej, a takze ocene ryzyka wystgpienia
niektérych powiktan charakterystycznych dla Ili lll trymestru cigzy.

WYMAGANIA MINIMALNE DLA CZUtOSCI TESTOW PRZESIEWOWYCH:

5. W 2009 roku minimalne wymagania dla testéw przesiewowych powinny gwarantowac co
najmniej 75% wskaznik rozpoznawalnosci przy maksymalnie 5% wskazniku rozpoznan fatszywie
dodatnich dla trisomii 21 pary chromosomoéw. Wyniki tych testéw powinny podlegac corocznemu
audytowi.

ETAPY DIAGNOSTYKI PRENATALNEJ:

6. Badanie ultrasonograficzne miedzy 11+0 a 13+6 tygodniem cigzy (CRL 45 — 84 mm)
przeprowadzone zgodnie z rekomendacjami Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego (PTG) oraz
zasadami Fetal Medicine Foundation (FMF).

7. Badanie biochemiczne | trymestru cigzy (test PAPP-A, test podwadjny — ocena poziomu biatka A
cigzowego oraz wolnej podjednostki beta hCG) przeprowadzone miedzy 11+0 a 13+6 tygodniem

cigzy.

8. Badania biochemiczne (test podwdjny) powinny by¢ wykonywane wraz z oceng przeziernosci
karku (NT), a rezygnacja z ich wykonania moze by¢ rozwazana wytgcznie w przypadku cigz
wieloptodowych.



9. Komputerowej ocena ryzyka aberracji chromosonahwy ptodu na podstawie testéw
przesiewowych zgodnie ze standardami FMF.

10. Podgcie decyzji o wadczeniu pacjentki do dalszych etapow gpstvania
diagnostycznego w zaleosci od uzyskanych wargeoi ryzyka wysapienia aberraciji
chromosomowych (propozycja badiawazyjnych przy ryzyku rownym lub wgzym od
1/300).

11. W przypadku wysokiego ryzyka aberracji chroomsavych uzyskanego po
przeprowadzeniu badarzesiewowych — skierowanieggarnej do porady
specjalistycznej obejmagej m. in. wywiad lekarski z uwzgdnieniem wywiadu
genetycznego, ocen interpretags wynikow wykonanych badeoraz decyzj, co do
dalszego posgpowania (w przypadku wskazanedycznych skierowanie na badania
inwazyjne po wyraeniu przez pacjengkpisemnej zgody na ich wykonanie).

12. Procedury inwazyjne w diagnostyce prenatalpejbranie materiatu do baftla
genetycznych (amniopunkcja/ biopsja trofoblastudkeenteza) pod kontpUSG.

13. Badania genetyczne:
- hodowk komérkows,
- wykonywanie preparatow do analizy cytogenetycftegjhniki pazkowe),
- analiz mikroskopowa chromosomow,
- analiz FISH (hybrydyzacja in situ z wykorzystaniem fluscencji),
- analiz DNA w przypadkach chor6b monogenowych,
- cytogenetyczne badania molekularne.

14. Badanie biochemiczne Il trymestru cigzy (test potréjny — ocena w osoczu ciezarnej catkowitego
HCG, alfafetoproteiny oraz wolnego estriolu) przeprowadzone miedzy 15 a 18 tygodniem cigzy.
Badanie powinno by¢ zaproponowane ciezarnym, ktdre nie wykonywaty wczesniejszych badan
przesiewowych lub jako uzupetnienie badania | trymestru w uzasadnionych przypadkach.

15. Badanie ultrasonograficzne miedzy 18 a 24 tygodniem cigzy przeprowadzone zgodnie z
rekomendacjami Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego (PTG) oraz zasadami Fetal Medicine
Foundation (FMF).

16. Markery ultrasonograficzne lub wystepowanie okreslonych wad u ptodu ocenione w badaniu
ultrasonograficznym miedzy 18 a 24 tygodniem cigzy mogg modyfikowac¢ wyjsciowe ryzyko
aneuploidii okreslone na podstawie wieku i badan przesiewowych pierwszego trymestru cigzy.
Jednoczesnie po modyfikacji ryzyka nalezy rozwazy¢ wykonanie diagnostyki inwazyjnej.

WARUNKI MINIMALNE WYMAGANE W ZAKRESIE PERSONELU
| APARATURY:

17. Ocena ryzyka aberracji chromosomowych miedzy 11+0 a 13+6 tygodniem cigzy (NT) powinna by¢
przeprowadzona tylko przez lekarzy posiadajgcych odpowiednie aktualne certyfikaty Polskiego
Towarzystwa Ginekologicznego oraz Fetal Medicinie Foundation. Lekarze ci powinni ponadto
przechodzi¢ coroczny audyt oceniajacy jakos¢ wykonywanych przez nich badan
ultrasonograficznych.



18. Lekarze (przynajmniej dwdch) posiadajacy certyfikaty sekcji USG Polskiego Towarzystwa

19.

20.

21.

22.

23.

24,

Ginekologicznego, w tym:

- co najmniej jeden specjalista w dziedzinie pototwa i ginekologii
posiadajcy certyfikat FMF (Fetal Medicine Foundation) w redie bada
ultrasonograficznych wraz z aktuallicencp do programu komputerowego
obliczapcego ryzyko aberracji chromosomowych

- drugi lekarz: w trakcie specjalizacji w zakrepaoznictwa i ginekologii
posiadajcy certyfikat FMF (Fetal Medicine Foundation) w redie bada
ultrasonograficznych wraz z aktuallicencp do programu komputerowego
obliczapcego ryzyko aberracji chromosomowych

Wymagania sprzetowe w zakresie badan usg — aparat ultrasonograficzny wyposazony

w conajmniej dwie gtowice: convex przezbrzuszny, gtowice przezpochwowg. Aparat musi by¢
wyposazony ponadto w funkcje kolorowego Dopplera oraz mozliwosé cyfrowego magazynowania
obrazéw.

Ocena kosci nosowej w pierwszym trymestrze, przeptywdw na zastawce tréjdzielnej oraz w
przewodzie zylnym u ptodu, a takze pomiar kata szczekowo-czotowego twarzy stanowig
dodatkowe elementy przesiewowego badania ultrasonograficznego.

W zakresie oceny ryzyka wad ptodu — komputer wraz z oprogramowaniem certyfikowanym
przez PTG i FMF, umozliwiajagcym kalkulacje ryzyka zgodnie z kryteriami okreslonymi przez
PTG i FMF, z aktualng licencja.

W zakresie badan biochemicznych - mozliwos¢ pobierania krwi w celu przeprowadzenia
badan okreslonych w programie, dostep do laboratorium wykonujgcego badania okreslone
W programie z zastosowaniem odczynnikdéw i aparatury spetniajgcych kryteria okreslone
przez FMF (analizatory biochemiczne certyfikowane przez FMF).

W zakresie diagnostyki inwazyjnej - warunki wymagane: specjalizacja z potoznictwa i
ginekologii i umiejetnos¢ wykonywania biopsji trofoblastu i/lub amniopunkcji i/ lub
kordocentezy (w przypadku lekarza w trakcie specjalizacji z potoznictwa i ginekologii —
konieczny bezposredni nadzér specjalisty potoznika-ginekologa doswiadczonego w
wykonywaniu procedur inwazyjnych), dostep do pracowni genetycznej wykonujacej badania
okreslone w programie.

Kazda ciezarna powinna podpisa¢ formularz zgody $wiadczeniobiorcy na przetwarzanie danych
oraz w przypadku diagnostyki inwazyjnej, zgode na przeprowadzenie tego zabiegu.



FORMULARZ SWIADOMEJ ZGODY

NA PRZEPROWADZENIE DIAGNOSTYKI WEWNATRZMACICZNEJ

1. WSKAZANIA DO WEWNATRZMACICZNEJ DIAGNOSTYKI:

Na podstawie przeprowadzonych badan diagnostycznych stwierdzono:

2.METODY WEWNATRZMACICZNEJ DIAGNOSTYKI

Po szczegdtowej analizie przypadku proponujemy przeprowadzenie zabiegu polegajgcego na
wprowadzeniu igty punkcyjnej poprzez powtoki jamy brzusznej do jamy macicy oraz wykonania :
- amniopunkcji

- biopsji kosméwki
- kordocentezy,

Celem proponowanego zabiegu jest uzyskanie materiatu do badan genetycznych i/lub
biochemicznych.

3. MOZLIWOSC WYSTAPIENIA POWIKLAN

Pomimo, ze powiktania zwigzane z zabiegowgq dziatalnosciag wewnatrzmaciczng zdarzajg sie
rzadko, to w wyniku tych dziatarh moze dojs¢ do:

- wyzwolenia nadmiernej czynnosci skurczowej macicy

- pekniecia bton ptodowych z odptynieciem ptynu owodniowego.
- przedwczesnego oddzielenia tozyska / kosmowki,

- wprowadzenia infekcji do srodowiska jaja ptodowego.

- uszkodzenia ciggtosci tkanek ptodu.
- tamponady pepowiny w przypadku kordocentezy

- okresowej bradykardii lub tachykardii ptodu
- poronienia

- porodu przedwczesnego



Nieoczekiwane nagpstwa zwizane z wykonaniem zabiegu wepnzmacicznego
mog stanowé wskazanie do wczaeiejszego zakiczenia cizy, w tym wykonania gicia
cesarskiego w trybie pilnym (po 24 tygodniuzi). W przypadku zakiczenia cizy przed
uzyskaniem przez ptdéd petnej dojrzadb mogy wystpic u noworodka @izkie zaburzenia
Zwigzane z wcz@iactwem.

4. ROZMOWA Z LEKARZEM

Prosimy, aby Pani zapytala nas o wszystko co EimyaPani wiedzié w zwiazku
z planowanym leczeniem. €hie odpowiemy na wszystkie Pani pytania.

5. KONIECZNOSC WYKONANIA CIECIA CESARSKIEGO PODCZAS TRWANIA ZABIEGU
WEWNATRZMACICZNEGO (PO 24 TYGODNIU CIAZY).

W przypadku zaistnienia w trakcie zabiegu wetnamacicznego bezwzglnych

wskaz& do zakaczenia cizy droga cigcia cesarskiego wyram zgod na jego
przeprowadzenie.

6. OSWIADCZENIE PACJENTKI.

W peni zrozumiatam informacje zawarte w tym foterau oraz przekazane mi
podczas rozmowy z lekarzem. Zapewniono mi nieogeame maliwosci zadania pytai na
wszystkie udzielono mi odpowiedzi i wyjaen w sposob satysfakcjoragly. Po zapoznaniu
Si¢ z trescia tego formularza i rozmowie wyjaiajacej z Panem/Pagndoktor

Spetnione zostaty wszelkie moje wymagania co do informacji na temat:

- rozpoznania
- proponowanych oraz alternatywnych metod diagnostycznych
- dajacych sie przewidzieé nastepstw zastosowania tych metod lub ich zaniechania
- rokowania
Znane mi s3 mozliwe powiktania zwigzane z tym zabiegiem.

zgadzam sie na przeprowadzenie u mnie zabiegu diagnostycznego:
- amniopunkcja
- biopsja kosmowki

- kordocenteza



Wyrazam zgode na przetwarzanie danych osobowych oraz uzyskanych danych medycznych,
wyltacznie dla celéw medycznych i naukowych.

data podpis lekarza podpis pacjentki lub uprawnionego opiekuna



