Zastosowanie badan prenatalnych w diagnostyce wad genetycznych i rozwojowych
cz. 1

Wspoéiczesna medycyna ma coraz wieksze mozliwosci diagnostyczne pozwalajace na wykrycie wad u
nienarodzonego dziecka. Badania prenatalne, czyli wykonywane jeszcze przed narodzinami dziecka mozna podzieli¢
na nieinwazyjne i inwazyjne.

Badania nieinwazyjne, to takie, ktdre sg catkowicie bezpieczne dla matki i dziecka. Zalicza sie do nich
ultrasonografie oraz badania biochemiczne ( test PAPP-A i potrdjny).

Do badan inwazyjnych nalezy: amniopunkcja, biopsja kosmdwki i kordocenteza.

Zadaniem badan prenatalnych jest wychwycenie podejrzen wad genetycznych i wad rozwojowych. Wady
genetyczne sg defektem w budowie lub ilosci chromosomoéw zawartych w kazdej komdrce zarodka. Wady wrodzone sg
to anomalie rozwojowe powstate w trakcie zycia ptodowego, takie jak wady serca, przewodu pokarmowego,
centralnego ukfadu nerwowego. Dlatego méwimy, ze u ptodéw z wadg genetyczng wystepuje zespo6t wad rozwojowych.

Dzieki postepom genetyki w bardzo wielu chorobach udato sie ustali¢ ktéry gen lub jego fragment
odpowiedzialny jest za pojawienie sie okreslonej choroby. Oto niektdre z chordb uwarunkowanych genetycznie, ktore
mozna wykry¢ za pomoca badan prenatalnych:

— Zespdt Downa - u dziecka z tym zespotem w komdrkach ciata zamiast 46 jest 47 chromosomow. Wystepowanie
dodatkowego ramienia chromosomu z 21 pary jest przyczyna uposledzenia umystowego i fizycznego oraz czestego
wystepowania innych powaznych wad wrodzonych jak np. wad serca czy przewodu pokarmowego.

— Zespdt Edwardsa - spowodowany jest wystepowaniem u dziecka dodatkowego ramienia chromosomu z 18 pary. U
dzieci z tym zespotem wystepujg mnogie wady. Tylko 10% z nich jest w stanie przetrwacé pierwszy rok zycia.
Wszystkie dzieci dotkniete zespotem Edwardsa wykazujg gtebokie opdznienie rozwoju umystowego i fizycznego.

— Zespdt Patau - czyli trisomia ( dodatkowe trzecie ramie) 13 pary chromosomow. Dzieci dotkniete tym zespotem
charakteryzujg sie ubytkami owlosienia na glowie. Oczy majq osadzone blisko siebie (moze doj$¢ nawet do ich
"potaczenia™). Czesto spotyka sie rozszczepienie wargi i podniebienia oraz polidaktylie - czyli wystepowanie
dodatkowego palca, najczesciej od strony palca matego. Zdarzajq sie wytrzewienia. Liczne sg wady serca. Dzieci z
zespotem Patau umierajq zazwyczaj w kilka godzin lub dni po urodzeniu. Tylko 1 dziecko z 20 przezywa dtuzej niz 6
miesiecy.

— Zespdt,, cri du chat” - czesciowy brak (delecja) ramienia chromosomu 5. Charakterystyczny dla dzieci obarczonych
tym zespotem jest ptacz podobny do miauczenia kota ( stad francuska nazwa ,cri du chat”).Najczestsze wady to:
matogtowie, szeroko rozstawione gatki oczne, wady serca, wady uktadu oddechowego, réznie nasilone uposledzenie
umystowe.

— Mukowiscydoza - choroba metaboliczna, w ktorej organizm chorego produkuje nadmiernie lepki $luz, powodujacy
zaburzenia we wszystkich narzadach posiadajacych gruczoty Sluzowe. Jest to mutacja genu znajdujacego sie w
ramieniu chromosomu 7.

— Hemofilia - nieprawidtowa krzepliwos$¢ krwi. Jest to wada genetyczna sprzezona z Wystepuje tylko u chiopcow,
dziewczynki s tylko nosicielkami chorego genu.

— Dystrofia miesniowa Duchenne'a - postepujacy zanik mies$ni. Zapadajg na nig jedynie chtopcy. Odpowiedzialny gen
znajduje sie w chromosomie X. Szanse na ,wymkniecie” sie tej chorobie ma 50% chtopcéw, ktdrych matki sg
nosicielkami wadliwego genu.

— Plgsawica Huntingtona - taniec $wietego Wita. Jest to bardzo podstepna choroba, prowadzaca do ciezkiego
uszkodzenia mézgu. Nieprawidtowy gen wystepuje w chromosomie 4.

Wylicza¢ mozna wiele: zesp6t Edelmanach, zespdét Aperta, Ehlersa-Danlosa, Marfana, trisomia 8 pary
chromosomoéw, zespot Turnera, choroby metaboliczne zwigzane z nieprawidiowg przemiang weglowodanow, ttuszczy
czy biatek.

Dowiedziono naukowo, ze istnieje zaleznos¢ miedzy wiekiem matki a czestotliwoscig wystepowania niektérych
wad. Np. zespot Downa i Edwardsa czesciej spotyka sie u dzieci, ktérych matki skonczyty 35 lat. Nalezy jednak
pamietaé, ze ok. 70 % dzieci z zespotem Downa rodzg matki przed 30 rokiem zycia.

Wiedza spoteczenstwa o badaniach prenatalnych jest niewielka. Teoretycznie sg one dostepne, ale stale zbyt
mato rodzin wie o ich istnieniu oraz o tym, ze diagnostyka prenatalna jest z zasady bezptatna. Mitem jest, ze badania
prenatalne sq tylko jedna z przyczyn aborcji. To nieprawda. Bowiem nie kazda stwierdzona badaniem prenatalnym
wada jest wskazaniem do przerwania cigzy. W wielu przypadkach wczesne leczenie dziecka moze zfagodzi¢ ujemne
skutki choroby genetycznej. Poza tym niektore choroby uwarunkowane genetycznie ujawniajg sie dopiero w okresie
dojrzatosci, dajac moznos$¢ przezycia wielu lat w zdrowiu. Dodatkowo nie w kazdym przypadku wada wrodzona
stwierdzona u ptodu oznacza przerwanie cigzy (okreslajq to z jednej strony przepisy, z drugiej decyzja zalezy od
rodzicow). Zaden lekarz nie usunie cigzy, gdy stwierdzona wada jedynie upos$ledza w jakim$ stopniu funkcjonowanie
dziecka w przysziosci, np. w przypadku wady kostnej. W zwigzku z tym bardzo istotne jest poradnictwo genetyczne,
dajace przysztym rodzicom wiedze i mozliwo$¢ wyboru.

Za tydzien beda mogli Panstwo zapoznac sie z metodami badan prenatalnych.
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