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Niniejsza ulotka zawiera informacje na temat zaproponowanego Pani badania o
nazwie amniopunkcja (amniocenteza, punkcja owodni).

Lekarz zaproponowat Pani wykonanie amniopunkcji poniewaz:

» wynik badania przesiewowego w kierunku zespolu Downa wskazywat na podwyzszone
ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa,;

* wynik badania ultrasonograficznego wskazuje na podwyzszone ryzyko wystapienia
nieprawidlowosci chromosomalnych u Pani dziecka;

» ma juz Pani dziecko z zaburzeniem chromosomalnym lub w poprzedniej ciazy (ktéra
zakonczyta si¢ przed terminem porodu) stwierdzono zaburzenie chromosomalne lub wadg¢
wrodzona (problem zdrowotny obecny juz w momencie urodzenia);

*Pani lub ojciec dziecka jest nosicielem choroby genetycznej (na przyktad anemii
sierpowatej); lub

* choruje Pani na chorobeg zakazna, np. toksoplazmoze, ktéra moze spowodowaé
problemy w rozwoju Pani dziecka.

Jezeli zdecyduje si¢ Pani poddac zabiegowi amniopunkcji na stronie 6 tej ulotki znajdzie
Pani dalsze informacje na temat samej procedury.

Ponizsze informacje pomoga Pani w podjeciu decyzji o poddaniu sig zabiegowi.

Bardziej szczegdtowe informacje moze Pani uzyska¢ od swojej potoznej lub ginekologa-
potoznika.

Wstep

Amniopunkcja polega na pobraniu niewielkiej ilosci (okoto 15 do 20 mililitrow) ptynu
owodniowego otaczajacego dziecko w macicy. W pobranym ptynie unosza si¢ komorki
dziecka, ktore moga zosta¢ przebadane w laboratorium pod katem chromosoméw.
Amniopunkcj¢ mozna wykona¢ po 14 tygodniu ciazy (ale zazwyczaj procedurg wykonuje
si¢ po 15 tygodniu ciazy).

W przypadku wykonania zabiegu amniopunkcji istnieje 1% ryzyko poronienia (co
oznacza, ze jedna na 100 kobiet moze straci¢ dziecko). Ryzyko poronienia jest najwyzsze
w okresie do trzech tygodni od wykonania zabiegu. Nie wiadomo, dlaczego dochodzi do
poronienia, ani u ktorej pacjentki do niego dojdzie. Powiktanie to moze si¢ zdarzy¢ bez
wzgledu na to, czy dziecko ma zmiany chromosomowe czy nie.
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Poniewaz zabieg amniopunkcji proponowany jest tylko niektérym kobietom,
przeprowadzenie go w oddziale potozniczym, ktérego jest Pani pacjentka, moze nie by¢
mozliwe. W takiej sytuacji zostanie Pani skierowana na wizyt¢ w innym oddziale
potozniczym, gdzie spotka si¢ Pani z lekarzem przeszkolonym do wykonywania tego
zabiegu.

Jezeli choruje Pani na choroby zakazne lub jest Pani zarazona np. wirusem HIV,
wirusami zapalenia watroby typu B lub typu C, przed podjgciem decyzji o poddaniu si¢
zabiegowi amniopunkcji moze potrzebowac¢ Pani dodatkowych informacji i porady
lekarza specjalizujacego si¢ w leczeniu chordb zakaznych.

Bardziej szczegotowe wyjasnienia na temat badania moze Pani uzyskac¢ od swojej
potoznej lub ginekologa-potoznika.

To Pani musi podja¢ decyzj¢ czy chce sig¢ podda¢ temu badaniu czy nie.

Jezeli zdecyduje si¢ Pani podda¢ zabiegowi amniopunkcji, przed przeprowadzeniem
zabiegu mozemy poprosi¢ o podpisanie formularza zgody na wykonanie procedury
(formularz $wiadomej zgody).

Badania chromosomow

W kazdej komorce naszego ciata jest zwykle 46 chromosoméw (23 pary). Chromosomy
ponumerowane sa od 1 do 22, a 23 para, czyli chromosomy plciowe oznaczana jest u
dziewczat: XX a u chtopcow XY. Kazdy chromosom zawiera tysiace genow,
zawierajacych instrukcje dla naszego ciala dotyczace tego jak rosnac, rozwijac sig i
funkcjonowac.

W Walii wykonuje si¢ dwa r6zne badania chromosomoéw pochodzacych z ptynu
owodniowego. Badania te opisano ponizej.

Badanie metoda PCR (lancuchowa reakcja polimerazy, ang. polymerase chain
reaction)

Badanie metoda PCR pozwala zwykle na zdiagnozowanie trzech zaburzen
chromosomalnych u dziecka:

* zespolu Downa, ktory powoduje pewnego stopnia uposledzenie umystowe, ale
zazwyczaj nie jest grozny dla zycia dziecka. W niektorych przypadkach pewne wady
wrodzone zwiazane z zespolem Downa moga by¢ grozne dla Zzycia (np. problemy z
sercem).

*zespolu Edwardsa — cigzkiego zaburzenia chromosomalnego, ktére moze by¢ grozne dla
zycia dziecka.

» zespolu Patau’a — rzadkiego 1 cigzkiego zaburzenia chromosomalnego, ktére moze by¢
grozne dla zycia dziecka.
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W niektorych przypadkach badanie metoda PCR moze by¢ wykorzystane do diagnostyki
innych zaburzen. Potoznik lub konsultujacy genetyk przedyskutuje t¢ sprawe z Pania.

Badanie metoda PCR pozwala na diagnostyke najczgstszych zaburzen chromosomalnych.
Badanie kariotypu pozwala na zdiagnozowanie takze innych zaburzen chromosomalnych
lub rzadziej wystepujacych zmian (patrz nastepny ustep). Zaburzenia te moga wystapic¢
takze w przypadku, gdy wynik badania metoda PCR jest prawidlowy.

Badanie kariotypu

Badanie kariotypu wymaga wigcej czasu niz badanie metoda PCR, ale pozwala na
diagnostyke wigkszosci zaburzen chromosomalnych.

Podczas wykonywania tego badania, komorki dziecka pobrane wraz z ptynem
owodniowym sa hodowane w laboratorium (zajmuje to okoto 12 dni). Nastgpnie personel
laboratorium bada komorki pod mikroskopem i ocenia zmiany liczby i wygladu
chromosomow dziecka.

Badanie kariotypu nie pozwala wykry¢ wszystkich zaburzen chromosomalnych. Niektore
zmiany sa tak niewielkie, Ze nie mozna ich zobaczy¢ nawet pod mikroskopem, a ich
wykrycie wymaga przeprowadzenia dodatkowych badan specjalistycznych. Badania te
nie sa wykonywane na kariotypie.

Badanie kariotypu nie pozwala na wykrycie:

» zmian w pojedynczych genach, takich jak np. mukowiscydoza (kazdy z chromosomow
zawiera tysiace genow);

» mikrodelecji (utrata matych fragmentéw chromosomow); lub
* innych matych zmian w chromosomach.
Choroby jednogenowe

Choroby jednogenowe to zaburzenia spowodowane zmiang w obrgbie pojedynczego
genu. W przypadku, gdy wywiad rodzinny w kierunku choréb dziedzicznych
spowodowanych zmianami pojedynczego genu (np. mukowiscydozy) jest dodatni,
lekarze moga zaproponowac Pani przeprowadzenie specjalnego badania, czyli badania
jednego genu, ktore diagnozuje wytacznie te chorobg. Prawdopodobnie rozmawiata juz
Pani z personelem poradni genetycznej, a jesli nie, gdy poinformuje Pani swoja potozna
lub lekarza-potoznika, ze w rodzinie wystepuja choroby dziedziczne zostanie Pani
skierowana do takiej poradni. Jezeli zalecane jest przeprowadzenie badania pojedynczego
genu w probece ptynu owodniowego, lekarze proponuja takze wykonanie badania
kariotypu.

Jezeli wynik badania wskazuje na prawidlowa liczbg 1 struktur¢ chromosomoéw, nie
oznacza to, ze dziecko jest zdrowe.
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Wyniki badan metoda PCR 1 badan kariotypu nie dostarczaja informacji o tym, jak
dziecko ro$nie i rozwija si¢. Tylko badanie ultrasonograficzne przeprowadzone migdzy
18 a 20 tygodniem ciazy, kiedy narzady dziecka sa niemal w pelni uksztalttowane, moze
dostarczy¢ takich informacji.

Jezeli wynik badania jest nieprawidlowy

W niektorych przypadkach badania dadza wynik nieprawidtowy. Jezeli stwierdzimy
problem, otrzyma Pani informacje 1 wsparcie, ktore pomoga w podjgciu decyzji o
dalszych losach ciazy. Eksperci odpowiedza na Pani pytania i pomoga w podjgciu
decyzji, co zrobi¢ dalej. W gronie ekspertow znajduja si¢ specjalisci medycyny ptodu,
genetycy i pediatrzy.

Cze$¢ kobiet chee przygotowac si¢ do porodu majac §wiadomos$é, ze ich dziecko ma
problem zdrowotny. Niektore kobiety moga podja¢ decyzje o przerwaniu ciazy, a inne o
kontynuacji ciazy 1 oddaniu dziecka do adopcji. Sa to trudne decyzje, bgdzie miata Pani
czas 1 otrzyma Pani informacje, ktére pomoga w podjeciu odpowiedniej dla Pani decyzji.

Wiadomos$¢, ze nienarodzone dziecko ma problem zdrowotny jest niepokojaca i
przygnegbiajaca, a podjgcie decyzji o dalszych dzialaniach - trudne. Wigkszos¢ kobiet
potrzebuje 1 wymaga pewnego wsparcia. Moze ono pochodzi¢ od partnera, rodziny lub
przyjaciot, a takze od pracownikow stuzby zdrowia opiekujacych si¢ Pania. Jezeli bedzie
taka potrzeba, partner czy przyjaciel/przyjaciotka moga przychodzi¢ z Pania na wizyty w
szpitalu.

Badanie kariotypu pozwala na wykrycie wielu typéw zaburzen chromosomalnych.
Oznacza to, ze mimo, iz dziecko nie ma zespotu Downa, zespotu Edwardsa ani zespotu
Patau'a wynik badania moze wskaza¢ na istnienie innego problemu zdrowotnego.

Jezeli tak sig zdarzy, bedzie Pani mogta oméwi¢ wynik badania z lekarzem i potozna,
ktorzy specjalizuja si¢ w prenatalnych badaniach przesiewowych. Ponadto, bedzie miata
Pani mozliwos$¢ przedyskutowania wynikow badania z osoba specjalizujaca si¢ w
dziedzinie genetyki.

W celu rozstrzygnigcia, czy dziecko ma problem zdrowotny czy nie, moze istnie¢
potrzeba pobrania prébek krwi od Pani i od ojca dziecka.
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Dalsze informacje

Wigcej informacji mozna uzyskaé pod ponizszym adresem organizacji ARC (Badania
prenatalne a wybor):

Antenatal Results and Choices (ARC)
73 Charlotte Street

Londyn

WI1T 4PN

Infolinia: 0207 631 0285

Strona internetowa: www.arc -uk.org

E-mail: info@arc -uk.org

Jezeli zdecyduje si¢ Pani na zabieg amniopunkcji
Przygotowanie do amniopunkcji
* Przed wizyta mozna zjes$¢ $niadanie lub lekki lunch.

* Przed amniopunkcja wykonywane jest badanie USG, ktére wymaga petlnego pecherza
moczowego, cho¢ przed samym zabiegiem amniopunkcji moze zosta¢ Pani poproszona o
oproznienie pgcherza.

* Bedzie Pani wygodniej, gdy zatozy Pani luzne ubranie.

* Moze Pani przyjs¢ z partnerem lub przyjacielem/przyjaciotka, ktorzy beda Pania
wspiera¢ podczas zabiegu. Prosimy nie przyprowadzac ze soba dzieci.

* Jesli to mozliwe, prosimy umowic si¢ z kims, kto odwiezie Pania do domu.
Jak przebiega zabieg amniopunkcji?

Zabieg trwa okolo 10 minut i zostanie przeprowadzony w warunkach ambulatoryjnych
(bez przyjecia do szpitala), zwykle w poradni przedporodowej. Zabieg wykonywany jest
w pozycji lezacej, a podczas zabiegu pacjentka jest przytomna.
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Przed zabiegiem amniopunkcji wykonuje si¢ badanie ultrasonograficzne. Celem tego
badania jest sprawdzenie utozenia dziecka i okreslenie najlepszego miejsca do pobrania
probki pltynu z wnetrza macicy. Skora na brzuchu zostanie oczyszczona antyseptycznym
ptynem, co zmniejszy ryzyko infekcji. Lekarz wprowadzi igle przez skore i §ciang macicy
I pobierze niewielka ilo$¢ ptynu otaczajacego dziecko. W trakcie wprowadzania igly
lekarz bgdzie obserwowat obraz na monitorze USG, co utatwi mu kierowanie igla i
pozwoli unikna¢ zblizenia si¢ do dziecka. Badanie moze by¢ nieprzyjemne, ale nie
powinno bole¢.

W niektorych przypadkach nie mozna przeprowadzi¢ badania ze wzgledu na utozenie
dziecka. W takiej sytuacji, lekarz moze zaproponowac przetozenie badania na inny dzien.

Istnieje niewielkie ryzyko, ze lekarz nie bgdzie w stanie pobraé ptynu owodniowego
otaczajacego dziecko. Oznacza to, ze badanie nie moze zosta¢ wykonane. W takiej
sytuacji, lekarz moze zaproponowaé ponowne wykonanie badania innego dnia.

Co bedzie si¢ dzialo po zabiegu?

Po zabiegu moze Pani zosta¢ poproszona o pozostanie w ambulatorium i udanie si¢ na
30-minutowy odpoczynek. Niektore kobiety po zabiegu zglaszajq skurcze brzucha
podobne do bolow miesiaczkowych.

Jezeli ma Pani grupg krwi Rh ujemna, po zabiegu zostanie podany zastrzyk z
immunoglobuliny anty-D. Pozwala to zmniejszy¢ ryzyko powstania przeciwciat we krwi,
co moze zdarzy¢ sig, gdy dziecko ma grupg krwi Rh dodatnia.

Niektorzy lekarze moga zaleci¢ by nie przeciazac si¢ przez kilka dni od zabiegu oraz
unika¢ stosunkoéw plciowych, podnoszenia cigzkich przedmiotéw 1 wykonywania
forsownych wysitkow fizycznych. Po zabiegu nie wymaga si¢ catkowitego spoczynku w
tozku.

Jezeli po zabiegu bedzie Pani odczuwata bol lub dyskomfort, moze Pani przyja¢
normalng dawke paracetamolu.

Wigkszo$¢ kobiet wraca do normalnej aktywnosci po dwoch dniach od zabiegu.
Na co nalezy zwrdci¢ uwage

« Silny bol, ktéry nie ustepuje po przyjeciu fagodnych §rodkow przeciwbolowych (takich
jak paracetamol).

» Kazdy przypadek krwawienia lub pojawienia si¢ nieprzyjemnej wydzieliny z pochwy.
* Kazdy przypadek wyptywania ptynu z pochwy.

* Nagle wystapienie ztego samopoczucia i wysokiej goraczki lub objawow
grypopodobnych.
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Wystapienie wymienionych objawow nie zawsze oznacza, ze pojawit si¢ jaki§ problem,
ale moze Pani wymagac¢ wigkszej uwagi i opieki. W celu uzyskania porady prosimy
skontaktowac si¢ z:

+klinika, gdzie wykonano zabieg amniopunkcji; lub

* potozna.

Odbior wynikow badan

Potozna, lekarz lub genetyk omowia z Pania sposob odbioru wynikow badan. Jednym ze
sposobow jest zgloszenie si¢ osobiscie, dzigki czemu moze Pani porozmawia¢ z kims, kto
odpowie na ewentualne pytania. Czas oczekiwania na wyniki badan w kierunku zaburzen
jednogenowych jest rozny. Zespot genetykdw omowi z Pania sposdb otrzymania wyniku
badania w kierunku chordb jednogenowych.

Wynik badania metoda PCR
Wynik badania metoda PCR jest dostgpny zwykle w ciagu trzech dni.

Srednio 1 na 25 probek ptynu owodniowego pobranego podczas amniopunkcji nie nadaje
si¢ do przeprowadzenia badania metoda PCR. Jezeli tak si¢ stanie, bedzie Pani musiata
czekaé na wynik badania kariotypu. Nie oznacza to jednak, ze dziecko ma problem
zdrowotny. W okoto 4-5% badan metoda PCR (cztery lub pig¢ badan na sto) mozemy
potrzebowac probek krwi Pani 1 ojca dziecka, ktore pozwola na uzyskanie bardziej
przejrzystego wyniku. To takze zwykle nie oznacza, ze dziecko ma problem zdrowotny.

Wynik badania kariotypu
Na wynik badania kariotypu oczekuje si¢ zwykle okoto dwdch tygodni.

Czasami hodowla komoérek w laboratorium trwa nieco dtuzej, co moze spowodowaé
wydtuzenie okresu oczekiwania na wynik o kilka dodatkowych dni. Wolniejszy wzrost
komorek nie oznacza, ze dziecko ma problem zdrowotny.

Rzadko, w 0,3% badan (jedno badanie na 300), zdarza si¢, ze komorki nie dziela sig w
warunkach laboratoryjnych i nie mozna otrzymac¢ wyniku badania kariotypu. Jezeli si¢ to
zdarzy, lekarz moze zaproponowa¢ Pani wykonanie kolejnej amniopunkc;ji.

W 1% badan (jedno na 100) wynik badania jest niejasny. Czasem komorki rosng w
sposob, ktory utrudnia stwierdzenie obecnosci zaburzen chromosomalnych. W takim
przypadku personel moze zaproponowa¢ wykonanie kolejnych testow.

Wynik badania kariotypu ujawni ple¢ dziecka. Jezeli nie chce Pani zna¢ ptci dziecka,
prosimy poinformowac o tym swoja potozna lub lekarza.

Wigcej informacji na temat wyniku amniopunkcji moze Pani uzyska¢ od swojej potoznej
lub od personelu przychodni, w ktérej wykonano zabieg.
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