Rozdziat 8

Przedporodowe badania
przesiewowe dotyczace
nieprawidtowosci ptodu

Scenariusz inicjujacy [ Q]
Joanna jest obecnie w 32 tygodniu cigzy.
Czuje si¢ bardzo dobrze i stwierdza, ze
obecnie powrdcita jej energia oraz na-
prawde cieszy sig, ze jest w cigzy. Dumnie
pokazuje swoje cenne zdjecie ultrasono-
graficzne, aby wzbudzic zainteresowanie
prayjaciét i zwrdcié ich nwage na siebie.
Joanna ma kuzynke, Susan, u kidrej
zdiagnozowano zespét Downa. Susan

Jest szczesliwym i kochajacym dzieckiem,
praynoszacym zardwno wiele radosci, jak
i cierpienia dla wielopokoleniowej rodzi-
ny. Chociaz Joanna nie ma ztudzer co do
cigzkiej pracy i cigglej opieki, ktdrej wy-
maga jej kuzynka, nie bedzie zastanawiad
si¢ nad zakoriczeniem cigzy, jesli dziecko

bytoby chore.
]

Wprowadzenie

Przedporodowe badania przesiewo-
we dotyczace nieprawidlowosci plodu
sq integralna cz¢scia rutynowej opie-
ki w okresie ciazy. Czesto zaklada sig,
ze kobiety beda chcialy skorzystal z tej
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mozliwosci whasnie w taki sam sposéb,
jak wykonuje si¢ u nich badanie moczu
i dokonuje pomiaru ci$nienia krwi. Jed-
nak to, co staje si¢ rutynows praktyka
dla potoznych, moze mie¢ dalsze istot-
ne konsekwencje dla kobiet. Ten aspekt
opieki w okresie ciazy wymaga od po-
loznej, aby byla szczegélnie otwarta na
sygnaly przekazywane jej przez kobiety
oraz, aby szanowala dokonywane przez
nie wybory. W rozdziale tym skupimy
swa uwage na kwestii przedporodowych
badan przesiewowych w kierunku ze-
spotu Downa, aby przedstawi¢ kilka za-
sad ogélnie istotnych dla samej kwestii
badan przesiewowych. Podsumowano
informacje dotyczace testéw stosowa-
nych w celu diagnozowania choréb wro-
dzonych, ze wzgledu na to, iz polozne
powinny wiedzie¢, do czego moze pro-
wadzi¢ pozytywny wynik testu przesie-

WOWEgo.

Czym sg badania
przesiewowe?

Okreglenie ,badania przesiewowe”

i ,diagnostyka” sa zwykle uzywane jako
réwnoznaczne. Sg one jednak zdecydo-
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wanie rézne i wazne jest, aby polozna
potrafila przekaza¢ kobietom istote tej
réznicy.

Pomysl o kims, kogo znasz i kto ma
dziecko z uposledzeniem albo fizycz-
nym, albo umystowym.

Rozwaz, w jaki sposéb opieka nad
niepetnosprawnym dzieckiem wptywa
na zycie rodzinne.

Pomysl nad decyzjami, ktére podej-
miesz w kwestii badan przesiewowych
dotyczacych nieprawidtowosci ptodu,
jesli oczekiwatabys dziecka.

Badania przesiewowe sq swiadczeniem
gdrowotnym, w ktdrym czlonkowie
okreslonej populacji, ktdrzy nickoniecznie
uswiadamiajq sobie, ze istnieje u nich
ryzyko wystapienia choroby lub jej
powiklan, sq pytani lub proponuge si¢ im
wykonanie testu w celu zidentyfikowania
056b, u ktdrych istnieje wigksza szansa, ze
dalsze badania Iub leczenie bedyg dla nich
pomocne, nie zas szkodliwe.
(Narodowa Komisja do spraw
Badari Przesiewowych —
National Screening Committee 2008a)

Populacje poddaje si¢ badaniom przesie-
wowym w celu identyfikacji 0séb, ktére
odniosg korzys$¢ z prowadzenia dalszych
badan; to znaczy tych, u ktérych wyste-
puje wyzsze ryzyko wystapienia choroby,
ktéra wykrywaja badania przesiewowe.
Jednak gdy srodki finansowe s niewiel-
kie lub gdy sam test moze potencjalnie
wyrzadzi¢ szkode, badania przesiewowe
s3 czgsto ograniczane do pewnych pod-
grup w populacji uznanych juz za obcia-
zone wigkszym ryzykiem niz sama po-
pulacja. Jak konkretnie twierdza Green
& Statham (1993:124) ,jesli mamy do

dyspozycji tanie, doktadne i bezpiecz-
ne testy diagnostyczne, zastosujemy je
u wszystkich”.

Gdy badania przesiewowe zidentyfi-
kuja osobg ,,z wysokim ryzykiem”, pro-
ponuje si¢ testy diagnostyczne w celu
potwierdzenia lub wykluczenia choroby.
Badania przesiewowe zwykle poprzedza-
ja testy diagnostyczne; jednak niektd-
re osoby juz okreslone jako posiadajace
»wysokie ryzyko” moga wybra¢ bezpo-
$rednio testy diagnostyczne, jesli sa one
proponowane. Celem testéw diagno-
stycznych jest identyfikacja istniejacej
choroby oraz w przypadku diagnostyki
w okresie cigzy w kierunku zespotu Do-
whia, zaproponowanie kobiecie konty-
nuowania lub zakoriczenia ciazy.

Wyniki fatszywie dodatnie
i falszywie ujemne

Badania przesiewowe nie sg diagnosty-
ka, za$ wazna kwestia jest, aby polozna
rozumiala, co oznacza pozytywny lub
negatywny wynik badania przesiewo-
wego. Niektore wyniki beda dodatnie,
co oznacza, ze wchodza do grupy ry-
zyka, zgodnie z uprzednio ustalonym
zakresem. Jednak nie wszystkie osoby
nalezace do tej grupy beda chorowaly
na te chorobe i nazywane s3 one ,fal-
szywie dodatnimi”; wynik wskazuje na
problem, ktdéry w rzeczywistosci nie ist-
nieje.

Niektére wyniki beda ujemne; co
oznacza, ze nie wchodza do grupy ryzy-
ka, zgodnie z uprzednio ustalonym za-
kresem ryzyka. Jednak nie we wszyst-
kich tych przypadkach choroba, ktérej
poszukujemy, nie wystepuje i nazywa-
ne s3 one ,falszywie ujemnymi”; wy-
nik wskazuje na brak problemu, ale pro-
blem w rzeczywistosci istnieje.

Sa to wazne rozwazania szczegélnie,
gdy pozytywny wynik badari przesie-
wowych moze prowadzi¢ do diagno-
styki inwazyjnej w celu potwierdzenia
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obecnosci lub nieobecnosci choroby,
jak w przypadku badan przesiewowych
w okresie ciazy w kierunku zespolu
Downa. Idealny test przesiewowy bytby
wystarczajaco czuly, aby wykry¢ wysoki
odsetek 0s6b w grupie ryzyka bez nara-
zania duzej liczby 0s6b na niepotrzeb-
ne testy diagnostyczne. Celem narodo-
wego programu badan przesiewowych
w kierunku zespotu Downa jest wykry-
cie ponad 75% przypadkéw przy licz-
bie ponizej 3% wynikéw falszywie do-
datnich (Narodowa Komisja do spraw
Badan Przesiewowych (NSC — National
Screening Committee) 2007a).

Badanie przesiewowe powinno spel-
nia¢ nastgpujace kryteria ustalone przez

NSC (2003):

1. Test przesiewowy powinien by¢ pro-
sty, bezpieczny, dokladny oraz wyka-
zywal potwierdzong waznos¢.

2. Rozklad wartoéci uzyskanych
na podstawie testu w ocenianej
populacji powinien by¢ znany, nalezy
okresli¢ i przyja¢ odpowiedni poziom
odciecia.

3. Test powinien by¢ zaakceptowany
przez populacje.

4. Powinny istnie¢ uzgodnione zasady
dotyczace przeprowadzenia dalszej
diagnostyki 0séb z pozytywnym
wynikiem testu wraz z dostgpnymi
mozliwo$ciami wyboru dla tych oséb.

Po wielu konsultacjach wypracowano
standardy, ktére zostaly zaakceptowane
przez NSC (2007c¢), odzwierciedlajace
zaréwno kwestie og6lne zwiazane z bada-
niami przesiewowymi w okresie ciazy, jak
i te swoiste dla zespotu Downa. Kwestie
zwiazane z badaniami przesiewowymi

w okresie ciazy zawieraja zasady strategii,
ustalenia kliniczne, edukacje i szkolenie
dla personelu: informacjg oraz wspar-

cie dla kobiet i ich partneréw, a takze
kontrolg oraz procedury monitorowa-
nia. Kwestie specyficzne dla zespotu Do-

wna obejmuja: kontrole i monitorowanie
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w kierunku zespotu Downa, standardy
laboratoryjne badania osocza obowiazu-
jace w badaniach przesiewowych w kie-
runku zespotu Downa oraz standardy ul-
trasonograficzne w badaniach przesiewo-
wych w kierunku zespotu Downa.

Badania przesiewowe
w kierunku zespotu Downa

Czgstos$¢ wystgpowania zespotu Downa
wynosi 1 na 800 urodzert w populacji
ogélnej. Zwigksza si¢ wraz z zaawanso-
wanym wiekiem matki z 1 na 1500
urodzen w wieku 20 lat do 1 na 280 uro-
dzeri w wieku 36 lat oraz 1 na 30 uro-
dzeri w wieku 44 lat (Program Badan
Przesiewowych dotyczacych Nieprawi-
dlowosci Plodu 2007). Poniewaz opdz-
nia si¢ wiek, gdy kobiety rodza swe dzie-
ci, znalezienie dokladnych i akcepto-
walnych metod badan przesiewowych

w kierunku zespotu Downa jest nadal
istotna kwestia.

Zespot Downa méglby potencjalnie
wystepowal w kazdej ciazy. Jednak ko-
biety powyzej 35 roku zycia sa szcze-
gdlnie narazone na posiadanie dziec-
ka z zespolem Downa i dlatego wiek
matki jest stalym testem przesiewowym
dla tego zespotu. Kobietom z grupy ry-
zyka czgsto przedstawia si¢ mozliwosci
badan diagnostycznych, chociaz wiek
matki jako test przesiewowy ma ogra-
niczong czuto$é, bowiem okoto 70%
przypadkéw zespolu Downa wystepuje
u kobiet ponizej 36 roku zycia (Mutton
i wsp. 1998). Z tego powodu oraz przy
wprowadzeniu nowych testéw, badania
przesiewowe w kierunku zespotu Do-
whna proponuje si¢ wszystkim kobietom
we wezesnej cigzy (NICE 2008). Bada-
nia przesiewowe stosowane w celu iden-
tyfikacji kobiet z ryzykiem posiadania
dziecka z zespolem Downa zawieraja ba-
dania przesiewowe osocza oraz badanie
ultrasonograficzne.
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Obecne zabezpieczenie wykonywa-
nia badan przesiewowych w kierun-
ku zespolu Downa jest rézne w obrebie
Wielkiej Brytanii. Badanie retrospek-
tywne, oceniajace rezultat 155 501 uro-
dzen w okresie lat 1994-1999 podkre-
$lifo réznice dotyczace zasad przepro-
wadzania badai przesiewowych miedzy
o$mioma rejonowymi szpitalami ogél-
nymi w jednym regionie (Wellesley
i wsp. 2002). Metody badari przesiewo-
wych zawieraja niektore lub wszystkie
z dalej wymienionych: wiek matki, ba-
dania przesiewowe osocza, badanie ul-
trasonograficzne oceniajace przezierno$é
karku, nieprawidlowosci i wiek cigzo-
wy. Tylko w dwéch szpitalach wystepo-
waly takie same zasady przeprowadzania
badan przesiewowych. Nie stwierdzo-
no istotnej korzysci dla poszczegél-
nych zasad, chociaz wskaznik wykrywa-
nia wynosit od 48% do 58%. Zgodnie
z badaniem konsultantéw poloznic-
twa dotyczacym ich stosunku do badan
przesiewowych w kierunku zespolu Do-
wna, Green (1994) stwierdzil, ze nie-
ktérzy poloznicy wspominali o potrze-
bie stworzenia zasad narodowych. Takie
narodowe wytyczne s obecnie dostgpne
(NICE 2008) i maja na celu zminima-
lizowanie sprzecznych informacji oraz
dysproporcji poprzez promocje prakey-
ki klinicznej opartej na dostepnych wy-
nikach badan naukowych. Kazdy szpital
paristwowej stuzby zdrowia (Trust) po-
winien zatrudni¢ koordynatora badan
przesiewowych, aby ulatwi¢ wdrozenie
zasad i wytycznych opartych na wyni-
kach badar naukowych (NSC 2007a).

Co oznaczaja badania
przesiewowe osocza?

W badaniach przesiewowych osocza

w kierunku zespotu Downa wykorzystu-
je si¢ probke krwi zylnej matki pobiera-
ng przez polozna lub inng osobg upraw-
niong do pobierania krwi. Kobieta musi

otrzyma¢ szczegblows informacje, na
ktérej opierad si¢ bedzie jej decyzja do-
tyczaca wyrazenia §wiadomej zgody na
wykonanie testu. Istnieje wiele dostep-
nych testéw osocza (tabela 8.1). Jednak
na podstawie wielostronnego przegladu
literatury, Narodowy Instytut Zdrowia
i Osiagnie¢ Klinicznych (The National
Institute for Health and Clinical Excel-
lence) rekomenduje, aby kobietom,
ktére prosza o wykonanie badari prze-
siewowych w okresie ciazy w kierun-
ku zespotu Downa, zaproponowac , test
ztozony” migdzy 11 tygodniem 0 dniem
i 13 tygodniem 6 dniem (NICE 2008).
Jesli cigza jest bardziej zaawansowana
lub nie mozna dokona¢ pomiaru prze-
ziernosci karkowej, kobietom powinno
si¢ zaproponowac albo ,,potréjny” albo
»poczwérny” przesiewowy test osocza
miedzy 15 tygodniem 0 dniem i 20 ty-
godniem 0 dniem.

Pomiar markeréw (tabela 8.1) wy-
krywanych w osoczu matki analizuje si¢
lacznie z wiekiem matki i wiekiem cia-
zowym w celu obliczenia indywidualne-
go ryzyka. Korekeji dokonuje si¢ zgodnie
z masg ciala matki, wigc nalezy ja zapisa¢
podczas wykonywania testu. Ustalono,
ze inne cechy charakterystyczne matki,
jak pochodzenie etniczne, poczecie za po-
mocg zaplodnienia 77 vitro oraz palenie
moga wplywa¢ na poziomy osoczowych
markeréw we krwi (Kagan i wsp. 2008).

Uzgodnione standardy dotyczace ba-
dan przesiewowych w okresie ciazy

Zadanie

Dowiedz sie, jakie badania przesie-
wowe w kierunku zespotu Downa sg
dostepne w twojej miejscowosci.
Dowiedz sie, czy sa one dostepne dla
wszystkich kobiet czy dla szczegélnej
podgrupy populacji kobiet w ciazy.
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stwierdzajq, Ze ,poziom odciecia uzywa-
ny do okreslenia populadji jako posiada-
jacej zwigkszone ryzyko zespotu Downa
ustalony jest na takim poziomie, ze ilo$¢
cigz dotknietych tym zespolem musi
wynosi¢ 1 na 250 porodéw o czasie”
(Program Badan Przesiewowych doty-
czacych Nieprawidtowosci Plodu 2007).

Ultrasonograficzne badania
przesiewowe w kierunku
zespotu Downa

Zastosowanie ultrasonografii jest w Wiel-
kiej Brytanii akceptowana praktyka. Nie
tylko kobiety naprawde oczekuja wy-
konania co najmniej jednego badania
ultrasonograficznego w okresie ciazy,

ale oczekuja one réwniez, ze beda mo-
gly zakupi¢ zdjecie swego nienarodzo-
nego dziecka i w niektérych przypad-
kach oczekujg informacji o plci dziecka.

Zobaczenie dziecka na ekranie pomaga,
aby ciaza wydawala si¢ bardziej realna
zaréwno dla kobiety, jak i dla jej partne-
ra (Santalaahti & Hemminiki 1998).

Czulo$¢ wykonanego zdjecia zaleze¢
bedzie od rozdzielczosci uzytego sprze-
tu, umiejetnosci ultrasonografisty, samej
cigzy i ustawienia dziecka.

Z klinicznego punktu widzenia uzycie
rutynowej ultrasonografii w celu usta-
lenia okresu ciazy zostalo uzasadnio-
ne jako wazniejsze niz postugiwanie si¢
data ostatniego krwawienia miesieczne-
go (last menstrual period — LMP), po-
niewaz wykazano, ze takie postgpowa-
nie zmniejsza liczbe indukcji porodéw
w cigzach ocenianych jako przenoszo-
ne (Hogberg & Larsson 1997). Ocena
wieku cigzowego raczej na podstawie ul-
trasonografii niz na podstawie wywia-
du dotyczacego krwawienia miesi¢cz-
nego poprawia réwniez dokfadnos¢ te-
stéw przesiewowych z osocza (Brennand

Tabela 8.1 Markery badan przesiewowych z osocza w kierunku zespotu Downa

w okresie cigzy

Kiedy

Nazwa

Markery

11 tygodni — 13 tygodni 6 dni

Test ztozony

Osoczowe hCG
Osoczowe PAPP-A
Ultrasonograficzna ocena
przeziernosci karkowej

15 tygodni — 20 tygodni

Podwaojny

Osoczowe hCG
Osoczowe UE3

15 tygodni — 20 tygodni

Potréjny

Osoczowe hCG
Osoczowe UE3
Osoczowe AFP

15 tygodni — 20 tygodni

Poczwoérny

Osoczowe hCG
Osoczowe UE3
Osoczowe AFP
Osoczowa inhibina A

Cigzowe biatko osoczowe A (PAPP-A). Beta-ludzka gonadotropina kosméwkowa (hCG). Niesko-

niugowany estriol (UE3). Alfafetoproteina (AFP).
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