Ocena ryzyka genetycznych wad ptodu

Nieinwazyjna diagnostyka prenatalna
— czy moje dziecko bedzie zdrowe...?
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Life needs answers



Badania prenatalne - dlaczego?

Badania prenatalne to badania wykonywane
w | lub w Il trymestrze cigzy w celu wykrywania
lub wykluczenia obecnosci choréb wrodzonych
ptodu. Zespét Downa (obecno$é¢ dodatkowe-
go chromosomu 21) jest jedna z najczestszych
genetycznych przyczyn upos$ledzenia umysto-
wego dziecka. Statystycznie w populacji rodzi
sie jedno dziecko z zespotem Downa na 660
urodzonych dzieci. Wada ta nie jest zazwyczaj
uwarunkowana dziedzicznie, czyli chore dziec-
ko moze przyj$¢ na Swiat takze wtedy, jezeli
w rodzinie nie byto przypadkéw tej choroby.

Badania prenatalne - czy moje dziecko jest

zagrozone?

= Ryzyko wystgpienia zespotu Downa wzrasta
wraz z wiekiem matki, szczegdlnie powyzej
35 roku zycia.

= Otyto$¢ matki zwieksza o ok. 3,5 raza ryzyko
wystepienia wady.

= Czynnikiem ryzyka jest tez wystgpienie w po-
przedniej cigzy aberracji chromosomowe;j
ptodu lub dziecka a takze stwierdzenie wy-
stapienia aberracji chromosomowych u mat-
ki lub u ojca dziecka.

Dla oceny istotne jest stwierdzenie u cie-
zarnej nieprawidiowego wyniku badania
USG i/lub badan biochemicznych wska-
zujacych na zwiekszone ryzyko aberraciji
chromosomowej lub wady ptodu.

Badania prenatalne - jak?

Zgodnie z rekomendacjami Polskiego Towa-
rzystwa Ginekologicznego oraz Fetal Medicine
Foundation powinno wykona¢ sie nastepujace
nieinwazyjne badania w | trymestrze (pomiedzy
11 a 13 tygodniem) cigzy:

= badanie ultrasonograficzne USG potaczone
z oceng biometryczng ptodu

= badanie biochemiczne tzw. test podwdjny
(oznaczanie we krwi matki biatka cigzowego
PAPP-A oraz wolnej podjednostki beta hor-
monu HCG (free B-HCG)

Badania te z bardzo duzym prawdopodobien-
stwem pozwalajg potwierdzi¢ badz wykluczy¢
obecno$¢ wad wrodzonych ptodu.

Uzyskanie prawidiowego wyniku tych ba-
dan pozwala na unikniecie dalszej ryzy-
kownej i bolesnej diagnostyki inwazyjnej
— amniopunkgcji lub biopsji trofoblastu.

Mozesz wykona¢ proste badanie krwi (test
podwdjny Elecsys PAPP-A i Elecsys free f-HCG)
w najblizszym Laboratorium:
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