Zastosowanie badan prenatalnych w diagnostyce wad genetycznych i rozwojowych
cz. 4

Do badan inwazyjnych w diagnostyce wad ptodu nalezg: bioposja kosmoéwki, amniopunkcja i kordocenteza.
Okreslenie ,badanie inwazyjne” brzmi groznie, szczegdlnie w oczach przysztej matki, ktéra chce za wszelkg cene
chroni¢ swoje nienarodzone dziecko. Prawda jest taka, ze ryzyko powiktan w trakcie wykonywania tych procedur jest
niezwykle rzadkie. W osrodkach specjalistycznych, gdzie jest bardzo dobrze wyszkolony personel, ryzyko poronienia
wynosi ponizej 1%. Prenatalne badania inwazyjne polegajg na pobraniu komdrek ptodu, lub innego materiatu do badan
pochodzacego od ptodu DNA na drodze zabiegu.

Biopsja trofoblastu (kosmoéwki) polega na pobraniu fragmentu kosméwki pod kontrolg USG. Mozliwe jest
pobieranie kosmdéwki droga przezbrzuszna (przez naktucie igtq powtok brzusznych) lub przezpochwowaq (przez cewnik
wprowadzany przez szyjke do macicy).Wstepny wynik biopsji trofoblastu jest znany po ok. 1 — 3 dniach, a wynik
ostateczny po kilku dniach. Biopsje wykonuje sie miedzy 8 a 11 tygodniem cigzy. Ryzyko utraty cigzy jest wedtug
najnowszych danych poréwnywalne z ryzykiem amniopunkcji i wynosi do 1 %. Wedtug starszych danych jest wyzsze
(2-3%). Kosmdwka jest dobrym zrédtem DNA pochodzenia ptodowego do badan molekularnych. Wczesne wykonanie
zabiegu daje wiecej czasu na przeprowadzenie trwajacych niekiedy wiele tygodni analiz molekularnych. Biopsja
trofoblastu stwarza bardzo cennag mozliwos$¢ dla diagnostyki prenatalnej, ale moze by¢ wykorzystana tylko do badania
niektérych chordb, np. dystrofii miesniowej Duchenne'a. Moze wkrotce dzieki osiggnieciom medycyny bedziemy
potrafili naprawi¢ gen odpowiedzialny za te wade? Biopsja kosmdwki (CVS) pozwala z pewnoscig ok. 99 proc. wykry¢
lub wykluczy¢ ponad 500 schorzen o podtozu genetycznym. Wskazaniami sg wiek matki, przebyte w cigzy infekcje, jak
np. rézyczka, toksoplazmoza, oraz wysokie ryzyko obcigzen dziedzicznych.

Amniopunkcja polega na naktuciu macicy i worka owodniowego przez powtoki brzuszne pod kontrolg USG i
pobraniu ptynu owodniowego zawierajacego zywe komorki ztuszczone z nablonka owodni, dréog moczowych,
oddechowych i przewodu pokarmowego ptodu, ktére mozna poddaé badaniom:

Cytogenetycznemu (klasyczna amniopunkcja genetyczna - analiza chromosomow: ocena liczby i struktury,
a Scislej wzoru prazkowego chromosoméw w rdéznych metodach barwienia),wykluczajgcemu aberracje
chromosomowe, jak np. zesp6t Downa

Molekularnym (u pacjentek obcigzonych chorobami genetycznymi w rodzinie): badaniom DNA w kierunku
mutacji powodujacych okreslone choroby, jak np. mukowiscydoze, dystrofie miesniowa (np. typu
Duchenne'a), rdzeniowy zanik miesni . W chwili obecnej na podstawie analizy DNA mozliwa jest diagnostyka
ponad tysigca chorob.

W kierunku infekcji np. wirusami rézyczki, cytomegalii, kretkiem kity i innymi drobnoustrojami mogacymi
powodowac choroby ptodu.

Biochemicznym w celu oznaczenia substancji pochodzenia ptodowego, ktérych stezenia lub aktywnosci
moga by¢ nieprawidtowe w przypadku niektérych wad rozwojowych, lub choréb metabolicznych (badania te
sq wypierane przez badania molekularne DNA oraz badania USG). Amniopunkcje niekiedy wykonuje sie pod
koniec cigzy celem oceny dojrzatosci ptuc ptodu.

Jezeli mamy na mysli tzw. amniopunkcje genetyczng, to najczesciej obejmuje ona pobranie wéd ptodowych
od ok. 13. do 19.-20. tygodnia cigzy i badanie cytogenetyczne komorek ptodu (ocene kariotypu ptodu). Ryzyko
powikfan wszystkich badan inwazyjnych obejmuje: utrate cigzy, krwawienie, zakazenie, przedwczesne odptywanie
wod ptodowych, wystapienie czynnosci skurczowej i, byé moze, inne, rzadsze powiklania. Amniopunkcja jest
obarczona najmniejszym odsetkiem powikitan sposrod badan inwazyjnych i ryzyko utraty cigzy wskutek niej wynosi
ok. 0,5-1%. Na wynik badania cytogenetycznego z amniopunkcji czeka sie ok. 10-20 dni. Naukowcy z Birmingham
opracowali prenatalny test, na podstawie ktdérego mozna w ciagu 1 dnia wykry¢ trisomie chromosomu 21. Nowa
metoda takze polega na przeprowadzeniu punkcji owodni, dodatkowo wykorzystuje jednak technike zwang
polimerowq reakcja tancuchowa (PCR). Dzieki tej technice naukowcy moga spowodowac szybkie rozmnozenie matej
prébki DNA z chromosomu ptodu, co umozliwia postawienie diagnozy w ciggu 1 dnia.

Kordocenteza - polega na pobraniu krwi z zyly pepowinowej po nakiuciu pepowiny przez powtoki brzuszne
pod kontrolg USG od ok. 18. tygodnia cigzy. Krwinki biate ptodu poddaje sie badaniu cytogenetycznemu, we krwi
ptodu mozna réwniez wykonac inne badania: oceni¢ grupe krwi ptodu, morfologie, rownowage kwasowo-zasadowg lub
wykona¢ diagnostyke wrodzonych infekcji. Powiktania kordocentezy sa czestsze przed 19. tygodniem cigzy i w
usadowieniu tozyska na Scianie tylnej.

Podsumowujac, nalezy zauwazy¢, ze badania prenatalne sg bardzo preznie rozwijajacq sie gatezig medycyny.
By¢ moze juz wkrétce beda to testy catkowicie bezpieczne i wiarygodne. A co za tym idzie, inzynieria genetyczna
pozwoli na leczenie chorych zarodkdw.
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