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W tej broszurze wyjasniono, jakie
badania krwi, badania przesiewowe
i testy diagnostyczne mozesz przejsc

W czasie cigzy.

Badania przesiewowe w czasie cigzy obejmujg proste testy,
ktore pomagajg ustali¢ prawdopodobienstwo wystgpienia
schorzen lub wad chromosomalnych u ciebie lub dziecka.

S R

Badania przesiewowe omdwione w tej broszurze to:

» badania krwi

.+ badania USG. : Jezeli nie znasz
angielskiego,

NHS zapewni

ci osobe, ktoéra
bedzie mogta
przettumaczy¢ na
polski to, co mowi
lekarz. Poinformuj
pracownika stuzby
zdrowia, jesli
Czujesz, ze mozesz
potrzebowadé

Omdwione w niniejszej broszurze badania tlumacza.
~ diagnostyczne to:

Badania przesiewowe sg oferowane

w celu wykrycia niektérych schorzen i wad
chromosomalnych. Wiekszo$¢ badan
przesiewowych pokaze, ze dziecko jest zdrowe.
Jesli jednak wyniki sugerujg, ze ty lub twoje
dziecko mozecie by¢ chorzy, wéwczas zostanie
Ci zaproponowane badanie diagnostyczne

w celu uzyskania ostatecznej odpowiedzi.
Badania nie sg obowigzkowe - to ty decydujesz,
czy sie im poddad.

* biopsja kosmowki (CVS),

» amniopunkcja (punkcja owodni).

Dodatkowe informacje na temat cigzy mozesz znalez¢
w publikagji ,Gotowi? Czas na dziecko! albo w Internecie pod
adresem www.nhsinform.scot/ready-steady-baby

W czasie cigzy zostang ci zaproponowane szczepienia
chronigce ciebie oraz twoje dziecko przed krztuscem i grypa.
Dodatkowe informacje na temat szczepier oferowanych
kobietom ciezarnym mozna znalez¢ pod adresem: :
www.nhsinform.scot/when-to- |mmun|selpregnancy-and baby




Rozpoczecie
wczesnego
I czesto bardziej
skutecznego
leczenia.

Wczesne
podjecie
leczenia pomaga
poprawic stan
zdrowia twdj
i twojego
dziecka.

zalety
badan

przesiewo- g
| WyCh ‘ 4 Ich wyniki

pomoga ci
w podjeciu decyzji
dotyczacych

cigzy.

Pomoze ci
przygotowac sie
na przyjscie na swiat
dziecka, ktore moze
wymagac dodatkowej
opieki
i wsparcia.

Twoja potozna udzieli ci wskazéwek na temat
wszystkich testow i badan oferowanych
W czasie cigzy.



W skrocie

Badanie przesiewowe na
B obecnosC anemii sierpowa-
A tej | talasemii*

Od 8. do 12.
tygodnia

strona

Petna morfologla krwi, grupa
krwi i czynnik Rh . . o

Badanie prze5|ewowe krwi na strona
obecnos¢ wirusowego zapale-
ia watroby typu B, kity i HIV*

Od 11. do 14.

tygodnia

Wczesne badania z krwi pod strona
katem wystepowania zespotu
Downa, zespotu Edwardsa -

i zespotu Pataua

0Od 11. do 14.

tygodnia

_ . ___strona
NT (badanie przeziernosci fatdu

karkowego) - badanie USG pod
katem zespotu Downa, zespotu
Edwardsa i zespotu Pataua

Od 18. do 21.

tygodnia

Badaniée USG w potowie
cigzy

* Te badania najlepiej jest wykonac na wczesnym etapie Cigzy,
jednak mozna poddac im sig na dowolnym etapie cigzy, w tym-na -

etapie rozwigzania.

@Badanie przesiewowe z krwi Przesiewowe badanie USG




Spis tresci

g dlefe, Gy @)
CartEnts PR AL 0,

Badanie]przesiewowe

Gbecnosdanemii o“
Sierpowatejliftaiasemii

(16)
0 . ‘1
Badanielprzesiewowejza]pomocalUSG]

Badanielprzesiewowe E{gﬁ?lﬂ@@!ﬂiﬂ,@jﬂm @
EdWardsalifzespotulPatau

e : -\
Nieinwazyjnelbadanialprenatalnel(NIPT)

(39)
@ammaammm . /,

AL 1 YL-DUY v}

a

przesiewowelnaobecnosé:chorobzakaznych

Kwestie
dotyczace
wszystkich
badan
przesiewowych
nalezy omowi¢
z potoznga.




Twoja Clgza,
To ty decydujesz, czy chcesz poddac
sie badaniom przesiewowym
i diagnostycznym. Warto
porozmawiac z pracownikiem
stuzby zdrowia, ktéry szczegotowo

przedstawi ci badania przesiewowe
i wyjasni znaczenie ich wynikow.

Na dowolnym etapie mozesz odmaowic
udziatu w badaniach albo zdecydowad

o wykonaniu tylko niektorych z nich. Nikt
nie bedzie cie badat, nie majgc pewnosd,
ze wiesz, czego dotyczy badanie i jak

| przebiega, a takze ze
? jestes na nie gotowa. 4 A\

W tej broszurze
stosujemy pojecie

. ~pracownik stuzby
v ,/:)? . ' ' zdrowia”. Moze
‘ _ to byé potozna,
- | twéj lekarz
A rodzinny (GP),

lekarz specjalista
(potoznik), operator
ultrasonografu

: lub kazdy inny
g, specjalista
odpowiedzialny za
opieke nad toba

w czasie Cigzy.
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Twoj wybor

Kobiéty podejmujg rézne decyzje na temat badan przesiewowych
i diagnostycznych. Moga postanowic:

nie podda¢ sie badaniom przesiewowym, poniewaz nie chcg
wiedzie€ w czasie cigzy, czy one lub ich dziecko majg problem
ze zdrowiem lub wade chromosomalng, |

poddac sie badaniom przesiewowym i rozwazy¢ badania
diagnostyczne, poniewaz chcg wiedzie¢ w czasie cigzy, czy
one lub ich dziecko majg problem ze zdrowiem lub wade
chromosomalna. :

Decyzja o poddaniu sie badaniu przesiewowemu lub badaniu
diagnostycznemu moze byc trudna. Mozesz chcie¢ porozmawiac ze
swoim partnerem/partnerka, rodzing lub przyjaciotmi. Pomdc moga
¢i takze pracownicy stuzby zdrowia oraz organizacje wymienione na
koncu broszury. Ostateczna decyzja nalezy jednak do ciebie.

Bez wzgledu na podjetg przez siebie decyzje mozesz uzgodniéi
odpowiedni plan Cigzy ze swojg potozng.

Fakty
Wszystkie badania przesiewowe

i diagnostyczne opisane w tej broszurze sg
w Szkocji oferowane bezptatnie przez NHS.

NHS zapewnia w Szkocji bezptatng opieke

i leczenie dzieciom, ktére urodzity sie

chore, z wadami chromosomalnymi lub
niepetnosprawnosciami.
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Jakie badania zOstanq'

wykonane?
Morfologia krwi
| .
W tym badaniu analizowane s3 twoje czerwone krwinki, biate
krwinki i ptytki krwi. Badanie to wykaze, czy cierpisz na anemie,
. czyli niedobdr zdrowych czerwonych krwinek do przenoszenia
tlenu w organizmie. Anemie mozna leczyc tabletkami zawierajacymi

zelazo lub w inny sposéb, by wspomagac twoje zdrowie i zdrowie
' tWOJegO dziecka. :

Grupa krW| | czynmk Rh

Badanje to pokaze jaka masz grupe krwi. Lud2|e mogg miec jedng
z czterech grup krwi: A, B, O lub AB. Wazne jest, by zna¢ swojg
grupe kiwi: |

* na wypadek, gdyby konieczna byta transfuzja,

- poniewaz substancje zawarte we krwi, nazywane
‘przeciwciatami odpornosciowymi do antygendw krwinek,
mogg czasem negatywnie wptywac na twoje dziecko. Jezeli
ich obecnos¢ zostanle stwierdzona, pracownlk stuzby zdrowia
omowi z tobq dalsze kroki. :

BadamepokaZUJe takze, czy masz dodatnle czy UJemne Rh. Jezeli
twdj czynnik Rh Jest dodatm nie potrzebujesz leczenia. Mniej wigce]
jedna nal sze$¢ kobiet ma czynnik Rh ujemny. Kobiety tekie nie maja
we krwmkach czerwonych substangji okreslaneJ jako antygen Rh '

Jezell tWOJ czynnlk Rh jest ujemny, wdwczas problemy moga
pojawic sig, jezeli twoje dziecko bedzie miato czynnik RF; dodatni,

a jego krew przedostanie sig do twojego krwiobiegu. Nie stwarza
to zagrozenia podczas pierwszej cigzy, ale moze spowodowac
powazne problemy podczas kolejnych. Pracownik stuzby zdrowia
'zaproponuje wtedy podanie zastrzyku z immunoglobuling anty-D
w ramie. Zastrzyk ten pomoze ochronic przed zagrozeniem ciebie
oraz tWOje przyszte dzieci.

Zapytaj swoja po+ozna jak zbadac swojg grupe krwi, a takze

w jaki spasob i kiedy otrzymasz wyniki. W przypadku stwierdzenia
JakIChkO|W|ek problemow zdrowotnych pracownik stuzby zdrowia
niezwtocznie skontaktuje sig z tobg i zaoferuje zalecenia oraz opieke.
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Osoby cierpiagce na anemie -
sierpowata:

* mMogy cuerplec na-ataki bardzo silnego bélu,
* moga zapadac na powazne, zagrazajgce zyciu choroby zakazne,

K zwykle cnerplq na niedokrwistos¢ (co oznacza, ze ich krew ma -
trudnosa z transportowanlem tlenu),

. mogq potrzebowac lekdw i zastrzykow przez cate zyae by unikna¢
zakazen 0

Osoby cierpigce na talasemie:

* mogg miec ci!et\ikq niedokrwistosc, -

* mMogy wymagac transfuzp krwi co 4-6 tygodnl

* mMoga wymagac podawania zastrzykow i.lekGw przez cate zycie.

Podczas pierwszej wizyty u potoznej lub wkrétce potem zostaniesz
zaproszona na badanie przesiewowe na obecnos¢ anemii sierpowatej
i talasemii. Decyzje o poddaniu sig tym badaniom powmnas podjac
mozliwie jak najszybciej, poniewaz powinny one zostac przeprowadzone
na jak najwczesmejszym etapie cigzy, najlepiej przed 10. tygodniem.
Przeprowadzenielich pozn|eJ réwniez moze byCJednak pomocne.

- i

Co jest przyczyna tych choréb?
‘Anemia sierpowa:tia | talasemia to zaburzenia dziedziczne, przekazywane
z rodzicow na dzieci przez zmutowane.geriy hemoglobiny.

Geny decydujg o cechach osobniczych - od
koloru wtosow az po grupe krwi.

W przypadku wigkszosci cech otrzymujemy
po jednym genie od kazdego z rodzicow.

/

Informacje te s dostepne na stronie: www.nhsinform.scot/pregnancyscreening



Choroby te wystepujg tylko wtedy, gdy dziecko odziedziczy dwa
zmutowane geny hemoglobiny — jeden po matce'i jeden po ojcu.
Osoby noszace tylko jeden zmutowany gen, ktGre nie majg zadnoj
z tych chordéb, nazywa sie ,,nosicielami®.

Nosiciele

Nosiciele nie majg ani anemii sierpowatej, -
ani talasemii. Jesli jednak nosiciel bedzie
miat dziecko z osobg chorg lub bedaca
" nosicielem jednej z tych choréb, wtedy
istnieje ryzyko, ze dziecko tej pary tez bedzie |
chore, albo samo zostanie nosicielem.
/
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~« Bliski Wschad,

Kazdy moze by¢ nosuaelem Jednak bardziej prawdopodobne
jest, ze nosisz zmutowany gen, jesli twoi przodkowie (rodzice,
dziadkewie lub osoby z jeszcze ' wezesniejszych pokolen w twojej
rodzinie) pochodza z regionéw $wiata znanych z wyste;powanla
malarn takich jak:

» kraje afrykanskie, . ,Am'ery‘k'a Potudniowa,

. Az;a Potudniowa (Indie, » potudniowa Eurdpa'

Pakistan lub sasiednie kraje), wschodnia i potud-niowo-

+ Karaiby, wschodnia Azja (Chiny,
il Hongkong, Malezja
i sgsiednie kraje)

Moze to dotyczyc takze osob pochodzqcych z Polskl ponlewaz

, nlektorzy Polacy wyemigrowali wiele pokolen temu z obszarow
na ktorych wystepowata malaria. :




Nosiciele anemii sierpowatej sa osobami
zdrowymi, cho€ moga sie zdarzy¢

sporadyczne sytuacje niedostatecznego doptywu
tlenu do organizmu (np. podczas znieczulenia).

Swiadomos¢ bycia nosicielem moze poméc w takich
sytuacjach.

Nosiciele talasemii nie doswiadczaja
takich problemow.

Wywiad Srodowiskowy (ang.
Family Origin Questionnaire)

Aby pomdc stwierdzi¢, czy ty lub ojciec twojego
dziecka mozecie by¢ nosicielami genéw decydujacych

o tych chorobach, pracownik stuzby zdrowia zada wam
pytania z kwestionariusza Family Origin Questionnaire.

Pytania kwestionariusza majg na celu okreslenie, skad
pochodzi twoja najblizsza rodzina i przodkowie — i czy

y k)
wystepuje u ciebie podwyzszone ryzyko noszenia takich \\_\‘:\ ge—

genow. >—a —
Jakie badania zostané / §4’7“
wykonane?

Zostaniesz przebadana w kierunku anemii
sierpowatej i talasemii poprzez:

+ badanie krwi,

+ udzielenie odpowiedzi na pytania
z kwestionariusza Family Origin Questionnaire.

Ojciec twojego dziecka moze réwniez zostac
zaproszony na badanie Krwi, poniewaz przebadanie
obojga rodzicéw zapewnia bardziej doktadne wyniki.
Jezeli oboje rodzice sg nosicielami lub cierpig na jedng
z tych chordb lub jezeli przebadanie obojga rodzicéw
nie jest mozliwe, moze ci zosta¢ zaoferowane badanie
diagnostyczne w celuipotwierdzenia, czy twoje dziecko cierpi
na jedno z tych schorzen lub jest jego nosicielem,



Boinfoimujjpotoznayjezelifss

ty i twoj partner jestescie spokrewnieni. Jezeli kazde
z was odziedziczyto geny po wspolnym krewnym,
woéwczas ryzyko, ze oboje jestescie nosicielami,
moze byc¢ wieksze.

Jakie mformaqe beda zawarte

w wynikach?

Najbardziej prawdopodobny wynik to taki, ze ani ty, ani ojciec twojego
dziecka nie jestescie nosicielami anemii sierpowatej ani talasemii. Jesli
jedno z was.jest nosicielem, pracownik stuzby zdrowia ‘powie ci, co taki
wynik oznacza dla ciebie, twojego dziecka i twojej rodziny.

Bardzo rzadko zdarza sig, ze badanie wykazuje, ze ty albo oboje
z ojcem dziecka cierpicie na chorobg krwi, nie wiedzac o tym.
Pracownik stuzby zdrowia omowi z wami ten wynik i przekaze
dodatkowe informacje.

Badanie jest bardzo wiarygodne, ale jezeli jego wynik nie jest jasny, dla
pewnosci zaproponowane ci zostanie kolejne badanie.

Wyniki twoich badan i badan ojca twojego dziecka zostang potem
wykorzystane aby stwierdzi¢, czy wasze dziecko jest bardzie
. zagrozone wystgpieniem jednej z tych choréb.

Jezeli przebadanie obojga rodzicéow

nie jest mozliwe, moze ci zostac

zaoferowane hadanie diagnostyczne w celu
potwierdzenia, czy twoje dziecko cierpi na jedno
z tych schorzen lub jest jego nosicielem.

12 o "



Jesdliity, i ojciec dziecka jestescie nosicielami genu anemii sierpowate;j,
talasemii lub innej choroby krwi, wtedy zazwyczaj istnieje:

25-procentowe

50-procentowe

25-procentowe
prawdopodo-| prawdopodo- prawdopoco-
bienstwo bienstwo bienstwo
(1 do 4), ze (2 do 4), ze (1 do 4), ze
dziecko nie dziecko bedzie dziecko bedzie
bedzie chore' nosicielem

chore

Ryzyko jest takie samo przy kazdej cigzy.

Tylko geny nie-
prawidtowe

Dziecko ma
schorzenie

@awdorgg%t))ienstw/o

Gen nieprawidtowy

Dziecko nie ma i gen prawidtowy

schorzenia
(prawdc){)odobler’lstwo
. do 4)

Gen nieprawidiowy
i gen prawidtowy

Dziecko jest Dziecko jest
nosicielem nosiciefem

rawdopodobienstwo {prawdopodobienstwo
(proviopaiceivo) - (rancopg

‘Y ) 13




- iimozliwie
jaldna ﬂ@@@ﬂl@

twoja cigza Jest wspomagana (np. in vitro, ang. IVF) Moze
to bowiem mieé wptyw na wynik badania przesiewowego.
Pracownik stuzby zdrowia wyjasni ¢i wyniki badania.

Czy moge przebadacé

‘nienarodzone dziecko‘-’

Podobnie jak w przypadku wszystkich badan przesiewowych,
badanie na obecnos¢ anemii sierpowatej i talasemii nie jest
stuprocentowo dokfadne. Badania diagnostyczne sg jedynym
sposobem , aby stwierdzi¢, czy twoje dziecko cierpi na jedno
z opisanych schorzen Patrz str. 39 42.

Pracownik siuzby zdrowia pomoze ci zrozumied, jakie znaczenie
bedzie miat ewentualny wynik wskazujacy na to, ze dziecko cierpi na
chorobe krwi. Powie o dostepnej w takich przypadkach opiece oraz
spyta o to, czy chcesz utrzymad cigze.

Doradca genetyczny (ang: genetic counsellor) to specjalista

wyszkolony do udzielania informadji oraz wsparcia w przypadku pytan
. 1 obaw zwigzanych z wadami genetycznymi. Skierowanie do doradcy

genetycznego moze wystawi¢ potozna lub lekarz rodzinny (GP).

14



'Badanie noworodkéw na
obecnos¢ anemii sierpowatej

Oprécz opisanych tutaj badan wszystkie noworodki sg poddzwane
badaniu z kropli krwi, najlepiej pigtego dnia po urodzeniu. Potozna
naktuje piete dziecka i umiesci kilka kropel krwi na spezjalnej karcie.
Karta zostaje przestana do laboratorium, w ktérym przeprowadza
sie badania pod'katem 9 schorzen, w tym anemii sierpowate;.
Wyniki badan otrzymasz przy okazji badania kontrolnego w 6.~

8. tygodniu zycna dziecka.

informacjelnajtemat
badanialkrwililinnych
Jprzesiewowychlulnoworodkow;

Zapoznaj sie

Z broszurg
+Twoje dziecko!
Oferowane
badania”, ktora
otrzymasz na
pozZniejszym
etapie Cigzy.

Mozesz takze
wejs¢ na strone
Internetowg NHS
inform:

WWWw.
nhsinform.scot/-
newbornscreening




Badanie

przesiewowe na obecnos¢ chorob zakaznych

(Wiskrocie®s

@ Proste leczenie moze ®
czesto ograniczyc ryzyko
wplywu choréb zakaznych
na ciebie i twoje dziecko.
Zostang ci zaproponowa-
ne badania krwi na obec-
nos¢ wirusowego zapale-
nia watroby typu B, kily

i ludzkiego wirusa niedo-
boru odpornosci (HIV).

@® zazwyczaj wyniki sa
gotowe do odebrania
przy nastepnej wizycie

w przychodni, ale w razie
stwierdzenia zakazenia
skontaktujemy sie z tobg
wczesniej.

Dodatkowe informacje
na temat przyczyn,
diagnostyki, leczenia

i profilaktyki choréb
zakaznych mozesz
znalezé pod adresem:
www.nhsinform.scot/
psid

Zapytaj potozna

o bezptatne szczepienia
przeciwko krztuscowi,
grypie i COVID-19.
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Kobieta bedaca nosicielkg wirusa HIV moze przekazac go swojemu
dziecku przy porodzie oraz podczas karmienia piersia. Podobnie jak
w przypadku WZW B i kity, wiele kobiet zakazonych HIV moze nie
wiedzie¢ o tym, dopdki sie nie przebada - zanim wirus HIV wywota
chorobe, moze ming¢ wiele lat.

Jezeli badanie przesiewowe przeprowadzone w czasie Cigzy wykaze,
ze mozesz mie¢ HIV, zaoferowane ci zostanie kolejne badanie,
aby potwierdzi¢ tg diagnozg. Lekarz zaproponuje ci leczenie
lekari przeciwwirusowymi, ktére pomo ga ci zachowa¢ zdrowie
i ZNnaczgco ograniczg ryzyko przeniesienia wirusa HIV na twoje

- dziecko. Pracownik stuzby zdrowia przekaze ci informacje na temat
jak najbezpieczniejszego porodu i sposobu karmienia dziecka.
Otrzymasz takze informacje na temat lekéw, ktére mogg zostac
podane twojemu dziecku po porodZIe aby poméc uchronic je
przed zakazeniem HIV. |

Pomocii porady'

Dodatkowe informacje i wsparcie na temat chordb zakaznych
mozna uzyskac w organizacjach wymienionych na koricu broszury.

Poddanie sie badaniu na obecnos¢

wirusa HIV nie ma wpltywu na twoje obecne lub
przyszte polisy ubezpieczeniowe na zycie, jesli
jednak stwierdzone zostanie zakazenie, moze to
mie¢ wplyw na twoje ubezpieczenie. Szczegbétowe
informacje mozna znalezé w posiadanych
umowach ubezpieczeniowych.

Mimo to zalecamy poddanie sie badaniu.

Informacje te sg dostepne na stronie; www.nhsinform.scot/pregnancyscreening
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Badanie ma na celu wykrycie problemdw i stwierdzenie, czy

dziecko rozwija sie prawidtowo. Przeczytaj ten rozdziat doktadnie

| porozmawiaj z pracownikiem stuzby zdrowia, zanim postanowisz, -
czy chcesz poddac sie badaniom USG.

Badanie USG na wczesnym
etapie cigzy

Twoje pierwsze brzesiewowe badanie USG zostanie zaoferowane
miedzy 11. a 14. tygodniem cigzy. Celem badania jest:

* ocenatetnai rozwbju dziecka,
*+ -0Szacowanie etapu cigzy,
« potwierdzenie, czy Cigza jest pojedyncza, czy mnoga,

¢ dokonanie pomiaru przeziernosci fatdu karkowego (zob.
str. 33). .

Jezeli na tym etapie zostanie stwierdzony konkretny problem,
pracownik stuzby zdrowia od razu go z tobg omdwi.

Badanie USG w potowie cigzy

To badanie USG oferowane jest miedzy 18. a 21. tygodniem
cigzy. Nazywane jest ono takze badaniem wykrywajgcym
anomalie ptodu. Ma ono na celu wykluczenie réznych
problemoéw ze zdrowiem dziecka. Jezeli USG wykaze, ze twoje
dziecko moze miec jedno ze schorzen, ktorych dotyczy to
badanie, pracownik stuzby zdrowia porozmawia o tym z tobq
od razu.

Informacje te sg dostepne na stronie: www.nhsinform.scot/pregnancyscreening



Badanie USG

w potowie cigzy
stuzy do oceny
rozwoju twojego
- dziecka,
w tym:

konczy-
ny gérne
i dolne

Czasem zdarzajg sie schorzenia, ktérych nie da sie stwierdzic na
podstawie USG wykonywanego w potowie cigzy. W przypadku
podejrzenia scharzenia operator ultrasonografu moze poprosic

o opinie innego-pracownika stuzby zdrowia. W takim wypadku
zostaniesz poinformowana, co chcg sprawdzic specjalisci, ale

nic nie musi byc jeszcze pewne. Jesli operator ultrasonografu
zauwazy oS, co oznacza wyzsze prawdopodobienstwo schorzenia
chromosomalnego u twojeqo dziecka, zaoferowane zostac ¢ci moze
badanie diagnos:yczne.

Jezeli podczas badania USG w potowie cigzy nie zostang stwierdzone
zadne problemy, prawdopodobnie nie bedziesz potrzebowata
kolejnego badania w cigzy. Mozesz jednak zostac poproszona

0 przyjscie na kolejne badanie USG w innym terminie, jezeli operator
ultrasonografu nie byt w stanie dokiadnie obejrze¢ dziecka.

Przed badaniem, w trakcie oraz
po badaniu

* Zostaniesz poproszona o wypicie okoto 500 ml wody na
godzing przed badaniem USG na wczesnym etapie cigzy.
Obecno$¢ plynu w pgcherzu moczowym pomoze operatorowi
ultrasonografu wyrazniej obejrze¢ dziecko. 21
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W przypadku badania USG w potowie aqzy
pecherz nie musi by¢ petny, ale wypicie
jednej lub dwdéch szklanek wody utatwi

-badanie operatorowi ultrasonografu.

W wiekszosci szpitali nie ma problemu

z tym, aby towarzyszyta ci podczas badania

jedna osoba. Mate dzieci mogg jednak nie
zostac wpuszczone do gabinetu, poniewaz
ich obecno$¢ moze rozpraszac operatora

ultrasonografu. Warto sprawdzm to przed

wizyta.

'Operator poprosi cie 0 potozenie sig na

kozetce, podaqgnieue bluzki pod piersi
i opuszczenie spodnicy lub spodni na
biodra. Wycisnie niewielkg ilos¢ zelu .

na twdj brzuch, a nastepnie przesunie
po nim glowice ultrasonografu. Wysyla
ona i odbiera fale ultradzwiekowe, ktéreé

pozwalajg komputerowi na stworzenie na

ekranie obrazu twojego dziecka. -

Badanie USG nie boli; jedynie zel moze na -

poczatku byé troche chtodny. Operator
czasem musi nacisng€ na brzuch, jesli

niektére czesci ciata dziecka trudno

dostrzec.

Badania przesiewowe nie sg w stanie

wykry¢ wszystkich schorzen.

Rodzice, ktorzy -
dowiedzg sie

o istnieniu
schorzenia
jeszcze przed
porodem, mogg
sie odpowiednio
przygotowac. Na
przyklad: jezeli
twoje dziecko
mozé potrzebowacd
leczenia tuz

po porodzie,
pracownicy
stuzby zdrowia
moga pomoc

ci zaplanowac
poréd w szpitalu,
w ktérym ty

i twoje dziecko
otrzymacie
potrzebna wam
opieke.

» Operator ultrasonografu moze nie by¢

w stanie dokladnie obejrzec dziecka.

Niektore problemy pojawiajg sie dopiero po

21. tygodniu cigzy.

Niektorych probleméw nie widaé na USG,
poniewaz nie wptywajg na wyglad dziecka.




Operator
1 1 ultrasonografu
| | wykonuje |

-/ badanie USG -

Ekran
ultrasonografu
z obrazem

dziecka

Badanie USG zajmie do 30 minut.

Powinnas byc w stanie rozpoznad na ekranie czesci ciata
dziecka wskazane przez operatora podczas badania USG.

Celem badania nie jest ustalanie ptci dziecka, chyba Ze istniejg
ku temu powody medyczne. W wielu przypadkach nie mozna
ustalic ptci dziecka ze wzgledu na jego utozenie. Identyflkaqa
pici nie jest stuprocentowo pewna i moze okazac sie btedna.

W wigkszosci przypadkéw badanie pokazuje, ze dziecko jest
zdrowe i nie stwierdza sie zadnych problemodw.

23
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ﬁrzesiewowe pod
atem zespotu Downa,
zespotu Edwardsa

| zespotu Pataua

Zostanie ci zaoferowane badanie przesiewowe, ktére pozwoli stwierdzi¢,
jak wysokie jest ryzyko wystgpienia zespotu Downa, zespotu Edwardsa
lub zespotu Pataua u twojego dziecka. Decyzja o tym, czy chcesz znad
poziom ryzyka, nalezy do ciebie. To twoj wybor.

W pierwszym trymestrze mozesz zdecydowac sie na badanie
przesiewowe pod katem:

* wylgcznie zespotu Downa,
+ wylgcznie zespotu Edwardsa i zespotu Pataua,
+ wszystkich trzech schorzen.

Mozesz takze zrezygnowac z wszelkich badar, jezeli nie chcesz z nich
skorzystacd. .

W Wielkiej Brytanii mniej wiecej jedno dziecko na 700 rodzi sie
z zespotem Downa. Jest to-najczesciej wystepujgce zaburzenie
chromosomalne,

W Wielkiej Brytanii mniéj wiecej jedno dziecko na 5000 rodzi sie
z zespotem Edwardsa. Jest to drugie pod wzgledem czestosci
wystepowania zaburzenie chromosomaine.

W Wielkiej Brytanii mniej wiecej Jedno dziecko na 16 tysiecy rodzi sie

z zespotem Edwardsa.
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Chromosom

Nasze organizmy sktadajg sie z milionow
komorek, a w kazdej z nich znajdujg
e sie chromosomy. W chromosomach
¥ znajduja sie geny decydujgce o tym, jak
{ rozwija sie cztowiek. Ludzie zwykle maja
46 chromosomow - 23 chromosomy od
matki i 23 chromosomy od ojca. Jezel
+ w komorkach organizmu dziecka znajdzie
sie caty dodatkowy chromosom lub jego
czes<, dziecko bedzie miato schorzenie
chromosomalne. Jesli dodatkowy chromosom
wystegpuje tylko w niektorych komoérkach,
wowczas mowimy 0 mozaicyzmie.

H

Jesli uzyskasz wynik badania wskazujgcy na wyzsze ryzyko jednego
ze schorzen chromosomalnych, mozesz zdecydowac sig na kolejne
badanie przesiewowe (nazywane NIPT, czyli nieinwazyjne badania
prenatalne), test diagnostyczny lub zrezygnowac z dalszych badan.
Zespot Downa, zespot Edwardsa i zespét Pataua to zdarzenia
losowe. Nie sg one nastepstwem postepowania rodzicéw przed ani
w Cczasie cigzy:

Prawdopodobienstwo wystapienia u dziecka jednego
z tych schorzen jest wieksze w przypadku kobiet
zachodzacych w cigze w pdézniejszym wieku i wzrasta wraz
z uptywem lat. Jednak zesp6t Downa, zespot Edwardsa

" i zespot Pataua moze wystapic u dziecka bez wzgledu
na wiek matki. Badaniu moze poddac sie kazda kobieta
ciezarna bez wzgledu na wiek.

[
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@® Dziecko z zespotem

Downa rodzi sie
z dodatkowym
chromosomem
21 we wszystkich
komorkach ciata.
Zespot Downa
zwany jest takze
trisomia 21.

O] Osoby z zespotem

Downa mogg
prowadzi¢ aktywne,
zdrowe i w znacznym
stopniu samodzielne
zycie do 60., 70. roku
zycia i dluzej.

@ U wiekszosci 0séb

z zespotem Downa
wystepujg tagodne
lub umiarkowane
trudnosci w uczeniu
sie, a niektére z nich
moga miec nieco
bardziej ztozone
potrzeby. Nie mozna
tego stwierdzic¢ przed
porodem.

Niektére schorzenia
czeSciej wystepuja
u 0oséb z zespotem
Downa, a inne -
rzadziej.




Zycie z zespotem Downa

Osoby z zespotem Downa mogg korzystac z coraz szerszego wsparcia
w zakresie edukacji, podjecia pracy czy tez odpowiednich warunkéw
mieszkaniowych. Osoby z tym schorzeniem mogg prowadzi¢

zdrowe i spetnione zycie w otoczeniu swojej rodziny i spotecznosci.
Niektore osoby z zespotem Downa mogg zy¢ samodzielnie, pracowac
zawodowo, wchodzi¢ w zwigzki | prowadzi¢ zycie towarzyskie,
wymagajac minimalnego wsparcia. Dane wskazuja, ze wiekszos¢ osob
z zespotem Downa oraz wiekszo$¢ rodzin czuja sie zadowolone ze
SWojego zycia.

Dzieci z zespotem Downa mogg uczeszczac do zwyktej szkoly i w razie
potrzeby otrzymad dodatkowa pomoc. Nie da sie jednak stwierdzi¢
przed porodem, czy dana osoba bedme wymagata dOda"kOWEJ
pomocy | wsparcia.

Zespot Downa a stan zdrowia -

Wiele dzieci z zespotem Downa zmaga sie z podobnymi problemami
zdrowotnymi jak reszta dzieci. Niektore schorzenia czesciej wystepuijg
u 0séb z zespotem Downa, a inne - rzadziej.

Mniej wiecej 5 na 10 dzieci urodzonych z zespotem Downa ma
choroby serca, a mniej niz 1 na 5 sposrdd nich moze wymagac
operacji. Prawdopodobienstwo wystagpienia u 0séb z zesootem

Downa problemow z napigciem migsniowym i trawienier jest wyzsze. .
Mozliwe s3 takze wady stuchu i wzroku. Doroste osoby z zespotem
Downa sg narazone na wyzsze ryzyko pojawienia sig¢ wczesnych oznak
demencji, ale jest ono nizsze w przypadku niektorych nowotworow

i rodzajow chordb serca. Regularne badania lekarskie pozwola na
wczesne wykrycie wszelkich problemdéw zdrowotnych i rozpoczecie
leczenia.

Zespot Downa a srednia dtugos¢ zycia
Osoby z zespotem Downa moga zy¢ 60, 70 lat i dtuze,j.

Dodatkowe informacje

Dodatkowe informacje i wsparcie mozna uzyskac na stronie Down’s
Syndrome Scotland: www.dsscotland.org.uk

27
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Zycie z zespotem Edwardsa

Mozliwy wplyw zespotu Edwardsa na zycie twojego dziecka zalezy

od szeregu czynnikéw. Dzieci z pelng postacia zespotu Edwardsa
majg powazne opdznienia w uczeniu sie i rozwoju fizycznym.
Prawdopodobnie bedg potrzebowaly pomocy przez cate zycie

w zwigzku ze zdrcwiem, opiekg i naukg. Nasilenie teqo schorzenia
moze by¢ mniejsze u. dzieci z czgsciowa lub mozaikowg postacig tego
zespotu.

Zespot Edwardsa a stan zdrowia

Niektore oznaki fizyczne tego schorzenia mozna dostrzec podczas
badania USG w potowie cigzy (w 18.-21. tygodniu cigzy). Niemowleta
cierpigce na petng postac zespotu Edwardsa zwykle czesciej cierpig na
rézne dolegliwosd, niektére powaznie.

Mniej wiecej 9 na 10 dzieci ma choroby serca, u 5 na 10 dzieci moze
wystgpi¢ utrata stuchu. Podobnie 5 na 10 dzieci moze mie¢ problemy
z miesniami i stawami. Czes¢ dzieci wymaga pomocy. w karmieniu,
potykaniu i oddychaniu. Zazwyczaj wystepuje u nich niska masa
urodzeniowa oraz wyzsze prawdopodobieristwo wystepowania infekgji
i koniecznosci hospitalizacji.

Zespot Edwardsa a Srednia dmgoéc' Zycia

Mniej wiecej 7 na “ 0 cigz, w przypadku ktorych rozpoznano zespot
Edwardsa w 12. tygodniu, koriczy sig poronieniem lub martwym
urodzeniem. Ryzyko jest wyzsze na wczesnym etapie cigzy i spada wraz
Z jej rozwojem.

Zespot Edwardsa negatywnle wp}ynle na przemdywana dtugosc zycia
dziecka. Sposrdd wiszystkich dzieci urodzonych z zespotem Edwardsa
5 na 10 bedzie zyto dtuzej niz 1 tydzier,, a mniej wiecej jedno na 10
bedzie zyto dtuzej niz 5 lat. Niektdre dzieci z zespotem Edwardsa moga
dozy¢ dorostosci. Jest to bardziej prawdopodobne w przypadku dzieci
z czesciowq lub mozaikowg postacia tego schorzenia.

Dodatkowe informacje

. Dodatkowe informacje i wsparcie mozna uzyskac na stronie Support
Organisation for Trisomy 13 and Trisomy 18 (SOFT):-
www.soft.org.uk
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Zycie z zespotem Pataua

Mozliwy wplyw zespotu Pataua na zycie twojego dziecks zalezy

od szeregu czynnlkow Dzieci z pe+na postacig zespo%u Pataua

majg powazne opozmema W uczeniu sig i rozwoju fizycznym.
Prawdopodobnie! \0gda potrzebowaty pomocy.przez cate zycie -

w zwigzku ze zdrcwnem opieka i naukq Nasilenie tego schorzenia
moze byc mnlejsze u dzieci z cze$ciowa lub mozaikowg postacig tego
zespotu.

Zespot Pataua a stan zdrowia

Niektore oznaki fi zyczne tego schorzenia mozna dostrzec podczas
badania USG w po}0W|e cigzy (w 18.-21. tygodniu cigzy). Niemowleta
cierpiace na petné postac zespotu Pataua zwykle czgsciej cierpig na
rézne schorzenia, i niektdre powazne.

Mniej wigcej 8 na 10 dzieci moze miec choroby serca, u 6 na 10 dzieci
moga wystaplc zaburzema rozwoju mézgu. Podobnie u 6 na 10 dzieci
moze wystapi¢ rozszczep wargi i podniebienia. U niektorych niemowlat
wystepuja drgawki, problemy z oczami i nerkami. Niektore rodzg

sie z narzgdami poza obrebem ciata. Czgs¢ dzieci wymaga pomocy

w karmieniu, potykaniu i oddychaniu. Zazwyczaj wystepuje u nich niska
masa urodzentowa oraz wyzsze prawdopodobieristwo wystepowama
mfekql i koniecznodci hospitalizacji.

Zespot Pataluua a Srednia dtugosc zycia

Mniej wigcej 7 na 10 cigz, w przypadku ktérych rozpoznano zespét
Pataua w 12. tygodniu, korczy sig poronieniem lub martwym
urodzeniem. Ryzyko jest wyzsze na wczesnym etapie cigzy i spada wraz
Z jej rozwojem.

Zespot Pataua negatywnie wplynie na przewidywang dtugosc zvcia
dziecka. Sposréd wszystkich dzieci urodzonych z zespotem Pataua.

4 na 10 bedzie zyto diuzej niz 1 tydzien, a mniej wiecej jedno na 10
bedzie zyto dtuzej piz 5 lat. Niektore dzieci z zespotem Pataua moga
dozyC dorostosci. Jest to bardziej prawdopodobne w przypadku dzieci
z czesciowg lub mozalkowa postacig tego schorzenia.

Dodatkowe 'informacje

Dodatkowe informacje i wsparcie mozna uzyskac na stronie:
www.soft.org.uk
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Jakie badania przesiewowe zostang
mi zaproponowane pod katem
zespotu Downa, zespotu Edwardsa
I zespotu Pataua?

Zaproponowana ci zostanie jedna z ponizszych mozliwosci:

Pierwszy trymestr Drugi trymestr
badanie krwi /‘ | samo badanie /‘
potaczone > krwi wytacznie
z badaniem USG | pod katem
przeziernosci & zespotu Downa
karkowej (NT) (miedzy 1. a 4.

~ (miedzy 11.a 14. - tygodniem ciazy)
tygodniem cigzy)

Niektére badania mozna przeprowadzi¢ wytgcznie w okreslonym
momencie cigzy. Jezeli badanie USG przeprowadzone na poczatku
Cigzy wykaze, ze jeste$ na innym etapie cigzy, niz myslatas, potozna
wyjasni ci, jakim badaniom mozesz sie poddacd. - ‘

Jezeli nie mozesz poddac sie badaniu przesiewowemu pod
katem zespotu Downa i/lub zespotu Edwardsa oraz zespotu
Pataua w pierwszym trymestrze, to w drugim trymestrze
bedziesz mogta podda¢ sie badaniu wytacznie na obecnos¢
zespotu Downa.

| Badania krwi

Badanie krwi pozwala zmierzy¢ zawartos¢ substangji
przekazywanych miedzy organizmami matki i dziecka. Jesli
postanowisz poddac sie badaniu, miedzy 11. a 20. tygodniem cigzy
zostanie od ciebie pobrana prébka krwi,
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Porozmawiaj z pracownikiem
stuzby zdrowia, jezel,...

» palisz papierosy

Badanie USG pk'zeziernoéci. |
karkowej (NT)

Badanie USG przeziernosci fatdu karkowego

(ang. nuchal translucency, NT) to badanie
ultrasonograficzne wykonywane miedzy 11.a 14.
tygodniem cigzy, zazwyczaj w ramach badania USG
na wczesnym etapie cigzy. Mozesz ustyszeé nazwe
.badanie fgczone” (ang. combined test), poniewaz,
tgczy sie w nim wyniki badania USG z wynikami
badania krwi.

Podczas badania USG mierzona jest ilos¢ ptynu
znajdujgca sie pod skérg na karku dziecka. Wyniki
badania NT i badania krwi wraz z informacjami

o twoim wieku, wadze, etapie cigzy i wszelkimi
innymi danymi (np. czy palisz papierosy)

zostang wprowadzone do komputera w celu

stwierdzenia, jak wysokie jest ryzyko, ze dziecko | 3
bedzie miato zespdt Downa lub tgczne ryzyko o
zespotu Edwardsa i zespotu Pataua. Jezell 4|
spodziewasz sie bliznigt, zaoferowane i :,}‘:’

zostang takie same mozliwosci badania jak

w przypadku cigzy pOJedynczeJ W przypadku
cigzy blizniaczej badania przesiewowe moga
jednak by¢ mniej dokiadne. Potozna pomoze ci
zrozumied, co to oznacza, i pomoze zdecydowac,
czy dodatkowe badania wydajg sie dobrym
rozwigzaniem dla ciebie i twoich dzieci.




Co sie stanie, jezeli zdecyduje

sie na badanie przesiewowe pod
“katem zespotu Downa i/lub zespotu

Edwardsa oraz zespotu Pataua?

By¢ moze zdecydowalas sie na badanie wytgcznie pod katem zespotu
Downa, wytgcznie zespotu Edwardsa oraz zespotu Pataua - lub
wszystkich tych trzech schorzen jednoczesnie. Otrzymasz jedynie te
wyniki, o ktére poprositas. ‘ '

- Ajedli uzyskam wynik nizszego ryzyka?

U wiekszosci kobiet wynik wskazuje na nizsze ryzyko. Oznacza to, ze
istnieje niewielkie prawdopodobienstwo, ze dziecko ma jedno z tych
schorzen. Zazwyczaj oznacza to, ze ryzyko wystgpienia jednego z tych
schorzen u twojego dziecka jest nizsze niz 1 na 150.

Jesli badanie przesiewowe wykaze, ze ryzyko obecnosci zespotu Downa,
zespotu Edwardsa |lub zespotu Pataua u.dziecka jest niewielkie, nie
zostang ci zaoferowane dalsze badania.

Ponad 95% wynikéw badan
przesiewowych pokazuje, ze ryzyko

urodzenia dziecka z zespotem Downa, zespotem
Edwardsa lub Pataua jest niskie. Nie oznacza to

jednak, ze w ogole nie ma ryzyka wystagpienia

jednego z tych schorzen - a tylko to, ze jest ono
mato prawdopodobne.
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A jesli uzyskam wynik podwyzszonego
ryzyka?

Jezeli otrzymasz wynik podwyzszonego ryzyka, nie oznacza to,

ze twoje dziecko ma na pewno jedno z tych schorzen, ale ze
prawdopodobieristwo jego wystapienia jest wyzsze. Zazwyczaj
oznacza to, ze ryzyko wystgpienia jednego z tych schorzen u twojego
dziecka jest wyzsze niz 1 na 150.

Otrzymatam wynik podwyzszonego
‘ryzyka - co dalej? |

Potozna omowi z toba wyniki badania i wyjasni ci, co one 0znaczajg.
Nastepnie poinformuje cie o mozliwosciach dalszego dziatania.
Bedziesz miata czas na przemyslenie dostepnych opgji i podjecie
decyzji, ktére uznasz za najlepsze dla ciebie i twojego dziecka. Nie
musisz od razu podejmowac zadnych decyz;ji.

Po uzyskaniu wynlku podwyzszonego ryzyka zaproponowane Ci
zostang nastepUche mozliwosci:

* brak dodatkowych badan,

+ dalsze badanlaiprzesmwowe nieinwazyjne badania prenatalne
(ang. non- mvasfwe prenatatl testing, NIPT),

» badanie diagnostyczne - biopsja kosmoéwki (ang. chorionic VI||US-
sampling, CVS) lub amniopunkcja (punkcja owodni).

- Dodatkowe informacje

Na stronach 44 i 45 znajduje sie wykaz organizacji, ktére moga
udzieli¢ ¢i dodatkowych informacji'i wsparcia po otrzymaniu
dodatniego wyniku badania przesiewowego.
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Nieinwazyjne badania
prenatalne (NIPT)

@ NIPT jest bardziej do-
ktadnym badaniem krwi
przeznaczonym dla ko-
biet, ktore uzyskaty wynik
podwyzszonego ryzyka
przy poprzednim bada-
niu przesiewowym pod
katem zespoiu Downa,

tu Pataua.

d.) Zadne badanie przesie-
wowe nie daje stuprocen-
towego wyniku, dlatego
badanie NIPT nie moze
potwierdzi¢ na pewno, czy
twoje dziecko ma jedno

z tych schorzen.

®

Podobnie jak inne bada-
nia przesiewowe wyko-
nywane w czasie cigzy,
jest ono catkowicie
bezpieczne i nie stanowi
zagrozenia dla ciebie
ani twojego dziecka.

zespotu Edwardsa i zespo- @ Wynik badania NIPT

dotyczy trzech scho-
rzeA. Nie mozna wybraé
badania wytacznie pod
katem zespoiu Downa,
zespotu Edwardsa lub
zespotu Pataua jak

w przypadku poprzed-
niego badania przesie-
wowego.

Na czym polega NIPT ?

Podczas cigzy tozysko uwalnia czes¢ swojego DNA do krwiobiegu
matki, dlatego tez w twojej krwi znajduje sie zaréwno twoje DNA, jak
i to pochodzace z tozyska. I wtasnie ten element badany jest w ramach
NIPT. Jezeli podczas badania NIPT w twojej krwi stwierdzona zostanie
wieksza niz spodziewana ilos¢ DNA z dodatkowym chromosomem 21,
18 lub 13, moze to oznaczad, ze twoje dziecko cierpi na jedno z tych

schorzen. -

Badanie NIPT wykonywane u kobiet W cigzy w ramach badan
przesiewowych oferowanych przez NHSScotland nie stuzy do
diagnozowania innych schorzen lub wad chromosomalnych ani do

okreslenia ptci twojego dziecka.




Czy powinnam poddaf sie badaniu
'NIPT?

Jezeli nie chcesz od razu poddac sie badaniu diagnostycznemu, wynik
badania NIPT moze pomdc ci w podjeciu decyzji, czy chcesz sie mu
poddad, czy nie. Moze takze pomdc ¢i przygotowacd sie na przyjscie na
Swiat dziecka, ktére moze wymagac dodatkowej opieki i wsparcia.

Jakie sa mozliwe wyniki badania?
Wynik niskiego ryzyka |

Wiekszos¢ kobiet, ktdra skorzystata z badania NIPT, otrzymuije
Jynik niskiego ryzyka" (ang. low chance resuit). Oznacza to, ze
istnieje niewielkie arawdopodobienstwo, ze dziecko ma .edno z tych
schorzen. Jezeli otrzymasz taki wynik, nie zostang ¢i zaofzrowane
zadne dalsze badznia pod katem tych schorzen.

Istnieje niewielkie ryzyko, ze otrzymasz wynik wskazujacy na niskie
ryzyko, a twoje dzi2cko bgdzie mimo to miato jedno z omawianych
schorzen. Taki wynik nazywa sie wynikiem fatszywie ujemnym. Twoja
potozona bedzie mogta udzieli¢ ci wiecej informacji na ten temat.

Wynik wysokiego ryzyka

Jezeli otrzymasz wvnik wysokiego ryzyka (ang. high chance result)

z badania NIPT, nie oznacza to, ze twoje dziecko ma na gewno jedno

z tych schorzen, ale ze prawdopodobienstwo jego wystgpienia jest
bardzo wysokie. Zaproponowane zostang ci badania diagnostyczne,
‘ktore pozwolg stwierdzi¢ na pewno, czy twoje dziecko ma jedno z tych -
schorzen. Bez wzg gdu na podjgtg decyzjg pracownicy stuzby zdrowia
zapewnig ci wszelkie informacje i wsparcie.

Istnieje niewielkie ryzyko, ze otrzymasz wynik wskazujacy na wysokie
ryzyko, a twoje dziecko nie bedzie miato zadnego z tych schorzen. Taki
wynik nazywa sie wynikiem fatszywie dodatnim.

Brak wyniku

Badanie NIPT czasem nie daje zadnego wyniku, jezeli w pabranej

prébce krwi nie ma wystarczajgco duzo DNA lub jezeli podczas badania
wystapit problem techniczny. Jezeli nie otrzymasz zadnego wyniku,

mozesz zdecydowad o powtérzeniu badania NIPT, skorzystac od razu

Z badania diagnostvcznego albo zrezygnowac z dalszych badan. 37
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Na ile doktadnie jest badanie NIPT?'

Wynik wskazujacy na wysokie ryzyko wystgpienia u dziecka jednego
z omawianych schorzer oznacza, ze:

« w91 przypadkach na 100 wykryty zostanie zespét Downa,
« w 84 przypadkach na 100 wykryty zostanie zesp6t Edwardsa,
+ w 87 przypadkach na 100 wykryty zostanie zespét Pataua.

Badania pokazujg, ze badanie NIPT skutecznie;
wykrywa zespot Downa niz zespdt Edwardsa

lub zespdt Pataua. Moze to wynikac z fakty,

ze dzieci z zespotem Edwardsa lub zespotem
Pataua zwykle sg mniejsze. Mniejsze jest takze
ich tozysko. Z tego powodu w twoim krwiobiegu
moze znajdowac sie mniej DNA pochodzacego
z tozyska.

Badanie NIPT jest bardziej doktadne w przypadku
kobiet, ktére juz w pierwszym badaniu
przesiewowym otrzymaty wynik wskazujacy na
wyzsze ryzyko. Zadne badanie prZzesiewowe nie
daje jednak stuprocentowego wyniku.

Badanie NIPT moze by¢ tak samo doktadne

w przypadku cigzy blizniaczej jednojajowej, jak i w
przypadku cigzy pojedynczej. Badanie NIPT moze
jednak by¢ mniej doktadne w przypadku cigzy

. blizniaczej dwujajowej, poniewa? istniejg wowczas

dwa tozyska uwalniajgce swoje DNA. Niekiedy nie
da sie doktadnie stwierdzi¢, jakiego rodzaju jest
dana cigza blizniacza.

Y

Badanie NIPT nie
jest odpowiednie
dla wszystkich.
Twoja potozna
udzieli ci
‘badanie NIPT

nie jest u ciebie
wskazane, np.
jezeli miatas
przetaczang
krew lub masz
chorobe zwiazana
zZ chromosomami
21,18 lub 13.

N




@ Badania te oferowane

|

sg kobietom, u ktérych
badania przesiewowe
wykazaly wyzsze
ryzyko nosicielstwa
(lub wystepowanie)
anemii sierpowatej
lub talasemii, albo
ktérych dzieci sa
bardziej zagrozone
wystgpieniem zespotu
Downa, zespotu
Edwardsa lub zespotu
Pataua.

|

Istniejg dwa rodzaje
badan diagnostycznych:
biopsja kosméwki (CVS)
i punkcja owodni.

e.) Badania diagnostyczne

mogg wykazac

z catkowitg pewnoscia,
czy twoje dziecko
cierpi na jedno z tych
schorzen.

Badania diagnostyczne
zwiekszajg jednak
ryzyko poronienia.




. - L
[ N f

Niezwykle wazne jest, zebys pamietata o tym, ze to ty decydujesz,
czy chcesz sie poddac badaniu diagnostycznemu, czy nie.

Pracownik stuzby zdrowia porozmawia o tym z tobg i odpowie na
wszelkie ewentualne pytania. Personel pomoze ci podjac decyzjg,
kt6rg uznasz za wiasciwg. Na koncu broszury wymlenlono inne zrédta
informacji i wsparcia. ‘

Badan dlagnostycznych nie zaleca sie zazwyczaj po 22. tygodniu Cigzy.

Biopsja kosmowki (CVS)
Biopsje kosméwki mozna wykonywac od 11. tygodnia Cigzy. Zazwyczaj
wykonuije sig jg tylko w specjalistycznych przychodniach.

K|erUJac sie wskazaniami aparatu USG lekarz speqallsta (potoznik)
wprowadza cienkg |g+c-; przez brzuch | pobiera matg probke tkanki
tozyska.

Na podstawie tej probki moina policzyc chromosomy u'twojego
dziecka. CVS nie daje jednoznacznych wynikéw w okoto 2 przypadkach
na 100. W takim wypadku lekarz moze zaproponowac powtorzenie '
badania. Lekarz potoznik pomoze ci zrozumied, co oznaczajg wyniki
badania. :

tozysko znajduje sie w macicy matki. Laczy |

krwiobieg kobiety z jej nienarodzonym -

. 7 dzieckiem i zapewnia mu sktadniki -
’\ odzywcze. /:
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Punkcja owodni

Punkcje owodni (ang. amniocentesis, mozesz
ustyszec tez skrécong nazwe ,amnio”) mozna
przeprowadzi¢ po 15. tygodniu cigzy. Badanie
zazwyczaj trwa ok. 10 minut.

Za pomocg badania USG zostanie sprawdzone
utozenie twojego dziecka w macicy. Nastepnie
lekarz specjalista (potoznik) wprowadzi cienka
igte przez brzuch do macicy. Przez igte pobierze
probke ptynu otaczajgceqgo dziecko (ptynu
owodniowego).

Na podstawie tej prébki mozna policzy¢ chromosomy u twojego
dziecka. Punkcja owodni nie daje jednoznacznych wynikdw w okoto
1 przypadku na 100. W takim wypadku lekarz moze zaproponowac
powtérzenie badania.

Przekazanie pod opieke zespotu
medycyny ptodowej

Pracownik stuzby zdrowia moze skierowa¢ cie do zespotu medycyny
ptodowej.

Zespot ten obejmuje lekarza specjaliste, potozng oraz innych
pracownikow stuzby zdrowia. Zespot, ktéry moze pracowad w innym
szpitalu, moze zaproponowac ci dodatkowe badania, a takze przekaze ci
informacje i porady dotyczace wszelkich probleméw zdrowotnych, wad
chromosomalnych lub niepetnosprawnosci, ktére mogg dotyczy¢ ciebie
lub twojego dziecka. Zazwyczaj wizyta jest umawiana w ciggu kilku dni.

~Naile bezpieczne sa

- Wsparcie

badania diagnostyczne? | "/>P¢
Dodatkowe

CVS (biopsia kosméwki) i punkcja owodni informacje
nie sg catkowicie bezpieczne, ale s3 jedynym I wsparcie
sposobem na jednoznaczne stwierdzenie, czy mozna uzyskac
twoje dziecko cierpi na jedno z omawianych w organizacjach
schorzen. Decyzja nalezy wytgcznie do ciebie, wymienionych na

a pracownicy stuzby zdrowia bedg cie wspiera koncu broszury.
niezaleznie od tego, co postanowisz.




Badania diagnostyczne wigza
sie z pewnym ryzykiem. Mniej
wiecej 1 cigza na 200 (0,5%)
u kobiet, u ktérych przeprowadzono ; |
badanie diagnostyczne, konczy sie
poronieniem z powodu badania.
Ryzyko to moze byC wyzsze
. wprzypadku cigzy blizniaczej. °

Czy badania diagnhostyczne >sq
bolesne?

U wielu kobiet badania te powoduja dyskomfort, a czasem bél.

Normalne jest odczuwanie pewnego dyskomfortu w dolnej czesci brzucha
przez kilka dni - w takim przypadku mozesz wzig¢ paracetamol. Przez
jeden, dwa dni po badaniu powinnas unika¢ wysitku i ciezkich cwiczen.
Jezeli po tym czasie nadal bedziesz odczuwata dyskomfort lub bedziesz
miata inne obawy, skontaktuj sie ze swojg potozna.

Co sie stanie, jesli
badanie diagnostyczne ?
wykaze schorzenie?

Jezeli badanie diagnostyczne wykaze, ze twoje
dziecko ma jedno ze schorzen, twoja potozna lub
lekarz potoznik omdwi z tobg uzyskany wynik i'da ci
€Zas na zrozumienie ich znaczenia.

Niektérzy rodzice decydujg sie kontynuowac cigze,
zas inni uznaja, ze wlasciwe w ich sytuacji jest
przerwanie cigzy. Tylko ty mozesz zdecydowac, co
jest najlepsze dla ciebie i twojej rodziny.

Potozna moze przekazac ci takze informacje
o0 organizacjach, ktére moga udzieli¢ i
emocjonalnego i praktycznego wsparcia.




Co stanie sie

z informacjami na
moj temat?

Informacje na temat tWOJegO stanu zdrowia sg przechowywane

z zachowaniem poufnoscu €O 0zZnacza, ze beda udostepniane wytgcznie
personelowi zaangazowanemu w opieke nad tobg. Regularnie
analizujemy nasge procesy, by zapewni¢ mozliwie jak najwyzszy pozmm .
ustug.

_ Nlewykorzystane probki Krwi mogg zostac anonimowo wykorzystane do
monitorowania, N celach laboratoryjnych, edukacyjnych i szkoleniowych
w ramach staranﬂlo poprawe jakosci opieki nad pacjentami. Moga

one s’fuzyc do pcréwnywania roznych metod badarn i opracowywama '
nowych testow

W taklch przypadkach usuwamy z takich badan twoje dane osobowe.
Probki umozhwuajace ustalenie twojej tozsamosci nigdy nie bedg

- wykorzystywane bez twojej zgody.

Jezeli nie 2yczyszisobie, aby wykorzystywano przechowywane probki
twojej krwi do celdw badawczych, popros potozna, aby w polu
komentarzy na winiosku wpisata ,no research” (brak zgody na
wykorzystanie dai badan).

Przystuguijg Ci prawa dotycza!ce dostepu do.danych na temat twojego
stanu zdrowia i ich wykorzystania. Wejdz na strone:
www.nhsinform.scot/confidentiality oraz www.nhsinform.scot/
data-protection
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Informacje i wsparcie

Zamieszczone w niniejszej broszurze informacje o badaniach
przesiewowych wykonywanych w trakcie cigzy moze by¢ trudno sobie
przyswoic. Jezeli masz jakiekolwiek obawy lub pytania, porozmawiaj o nich
z pracownikiem stuzby zdrowia.

Mozesz zapytad, ktére organizacje mogg zapewnic ci wsparcie
odpowiednie dla ciebie i twojej rodziny. Przydatne mogg by¢ ponizsze
dane kontaktowe.

\\
(NHS inform 4 )

: Contact
Informacje na temat badan- , _ _ _
przesiewowych dla kobiet w cigzy moina Informacje, porady i wsparcie
znale¢ na stronie: www.nhsinform. dla rodzicow i opiekundw dzieci
scot/pregnancyscreening lub niepetnosprawnych lub ze speqalnyml
otrzyma pod numerem telefonu: potrzebami.
0800 22 44 88 (telefon tekstowy: Tel.: 0808 808 3555

\1800_1 0800 22 44 88) ) (potaczenia glosowe i tekstowe)

- : . ~ http://contact.org.uk
Antenatal Results and ; T i\
Chonces (ARC) Down's Syndrome
OferUJe informacje i wsparcie . Scotland -
rodzicom podejmujgcym decyzje '

0 przeprov’i/adzg-:nluJ bgdan prgarJ]ataInych Wspiera pary spodziewajace si dzieci
oraz 0 kontynuowaniu [ub przerwaniu i Swiezo upieczonych rodzicow w cate]
ciaty. Tel.: 0845 077 2290 lub 0207 713 Szkocji w podejmowaniu Swiadornych
7486 2 telefonu komdrkowego albo decyzji poprzez przekazywanie im
_wejdz na strong: www.arc-uk.org | aktualnych, dokiadnych i obiektywnych
Z - informacji na temat 0s6b zyjacych
Z zespotem Downa. Zadzwon pod
numer: 0300 030 2121 fub wejdZ na

\_strone: www. dsscotland org.u _/ '




Positively UK

Oferuje wsparcie, porady, informacje
oraz dziata na rzecz 0s6b zakazonych
wirusem HIV.

' Tel.: 0207 713 0444
Lhttp Ilposnwelyuk org

JEE— ,,Jj_ififf —

o

SOFT UK .

Wspiera rodziny 0séb chol'rych na zespot
Pataua, zespdt Edwardsa i schorzenia
pokrewne. Zadzwon pod numer: 0300
102 7638 lub wejdZ na strone:

N

N www.soft.org.uk Y

i
e il

(Spma Bifida Hydrocephalus
' Scotland

Wsparcue dla rodzin os6b chorych
| na rozszczep kregostupa tylnego,

Infolinia; 0345 521-1300

Lwodog*owm i pokrewne schorzenia.

www.sbhscotland.org.uk . )

/ .
| UK Thalassaemia Society

|
| Tel.: 0208 882 0011
'\ http://ukts. org

- . e gl

———— e ——— —— .

1 Tel.: 03457 30 40 30

Waverley Care

Zapewnia opieke i wsparcie
przeznaczone dla 056b
zakazonych wirusem HIV lub
chorUchych na zapalenie watroby
| typu C oraz ich partnerdw, rodzin
y opiekundw.

Tel.: 0131558 1425
WWW. waverleycare org )

Sickle Cell Society

| Sickle Cell Society wspiera i reprezentuje
" osoby dotkniete anemia sierpowata,

J  dziatajac na rzecz poprawy ich og3ine]

| ' jakosci zycia.

i Tel.: 020 8961 7795

| Www.s smklecellsoclety org

B

British Pregnancy Advisory
Service (BPAS)

. BPAS zapewnia pomoc kobietom
" w nieplanowanej ciaty lub w cialy, ktérej
. nie planujg kontynuowac.

' E-mail: info@bpas.org
waw.bpas.org

¥
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‘Tlumaczenia| Format BSL Audio
tatwy do
aytanla

]

druk 1 Alfabet
J Braille'a
czoon 3

Inne formaty dostepne sg pod adresami i numerami telefonéw:

/n"‘\ . | )
=9 www.nhsinform.scot/otherformatspregnancyscreening G536
. A
@ 0131314 5300 of,
i,
@ phs.otherformats@phs.scot

Zeskanuj kod/

Uwaga: Wszystkie zdjecia zawarte

w niniejszej ulotce zostaty wykonane
przed pandemig COVID-19. Na zdjeciach
nie pokazano srodkdw bezpieczenstwa
takich jak maski i dystans spoteczny.

Opublikowano przez Public Health Scotland
1 South Gyle Crescent

Edinburgh EH12 9EB

© Public Health Scotland 2021

Wszelkie prawa zastrzezone.

Publikacja wydana poprzednio przez NHS
Health Scotland.

Powotana do zycia 1 kwietnia 2020 r. agencja
Public Health Scotland jest pafnstwowg
instytucjg publiczng, ktdrej celem jest -
poprawa oraz ochrona zdrowia i dobrostanu
mieszkancow Szkocji.

www.publichealthscotland.scot

0305 7/2021 8/2021



