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Informacje dla kobiet ze
zwiekszonym ryzykiem urodzenia
dziecka z zespotem Downa

Ta broszura jest przeznaczona dla kobiet, ktére przeszty przez badanie
przesiewowe wykrywajgce zespot Downa, ktdre zostaty poinformowane, ze
istnieje u nich zwiekszone ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa.

Broszura wyjasnia wyniki badania przesiewowego i informuje o kolejnych
dziataniach.

Zawiera ponadto informacje na temat 0s6b z zespotem Downa.

Badanie przesiewowe pod katem zespotu Downa

Z wyniku badania przesiewowego dowiesz sie, jak wysokie jest w Twoim
wypadku ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa.

Pamietaj: im nizsza liczba, tym wieksze ryzyko. Oto kilka przyktadow:

e Jeden na 50 oznacza, ze na kazde 50 przypadkdéw w 1 zachodzi
prawdopodobienstwo, Zze urodzone dziecko bedzie miato zespot Downa, a
w 49 - Ze nie bedzie miato zespotu Downa.

¢ Jeden na 450 oznacza, ze ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa
jest mniejsze. To znaczy, ze na kazde 450 przypadkoéw w 1 zachodzi
prawdopodobienstwo, Zze urodzone dziecko bedzie miato zespo6t Downa, a
w 449 przypadkach, ze nie bedzie miato zespotu Downa.

Zawsze istnieje ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa, takze w przypadku
kobiet, ktorych wyniki wskazujg mniejsze ryzyko (tj. mniejsze niz 1 na 150
przypadkow).

Jezeli zaliczasz sie do kregu kobiet o zwiekszonym ryzyku urodzenia dziecka z
zespotem Downa, mozesz omowic wynik i otrzymac skierowanie na test
chromosomowy.
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Badanie przesiewowe, ktoremu zostatas poddana, wykazato, ze istnieje ryzyko
urodzenia przez Ciebie dziecka z zespotem Downa. W celu ustalenia poziomu
ryzyka, ze urodzisz dziecko z zespotem Downa, komputer uwzglednit:

e Twoj wiek

e wyniki badania Twojej krwi

e Twoje pochodzenie etniczne

e czy palisz tyton

e wyniki wczesnych badan ultrasonograficznych
e Twojg wage

Potozna pomoze Ci sprawdzi¢ te dane. Jezeli nie sg prawidtowe, komputer
jeszcze raz je przeanalizuje.

Ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa zwieksza sie wraz z wiekiem
kobiety.

Wynik badania przesiewowego uwzglednia Twoj wiek. Badanie
przesiewowe jest bardziej doktadniejszym wskaznikiem ryzyka urodzenia
dziecka z zespotem Downa niz wylacznie na podstawie wieku.

Co oznacza wynik badania przesiewowego pod katem zespotu
Downa

Wynik nie oznacza, ze Twoje dziecko ma zespét Downa. Wskazuje on jedynie,
ktére kobiety znajdujg sie w kregu zwiekszonego ryzyka urodzenia dziecka z
zespotem Downa.

Wiekszosc¢ kobiet, ktorych wyniki wskazujg zwiekszone ryzyko, rodzi dzieci nie
majgce zespotu Downa. Wynik wskazujgcy na zwiekszone ryzyko moze by¢
spowodowany innymi czynnikami, wiec nie oznacza z catg pewnoscig istnienia
zaburzen.

Wynik badania uprawnia Cie do skorzystania z testu chromosomowego. Okoto
3% kobiet (tzn. trzem na 100), ktére zostaty poddane badaniu przesiewowemu
pod katem zespotu Downa, oferuje sie testy chromosomowe.

Zaden test nie jest pewny na 100%, jednak testy chromosomowe wykrywajgce
zespot Downa sg bardzo doktadne. Zazwyczaj dajg one jednoznaczne wyniki.

W celu wykonania badanh diagnostycznych potrzebna jest prébka ptynu
ptodowego. Procedura pobrania tego ptynu nazywa sie punkcjg owodni.

Sama musisz zdecydowac, czy chcesz sie poddac temu testowi. Potozna lub
ginekolog-potoznik mogg objasni¢ Tobie ten test.
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Czym jest zespo6t Downa?

Zespot Downa to trwata wada objawiajgca sie roznym stopniem ograniczenia
zdolnosci przyswajania wiedzy.

Jest to wada genetyczna spowodowana obecnos$cig dodatkowego chromosomu.
Zamiast 46 chromosomow jest 47.

Dodatkowy chromosom pojawia sie w momencie zaptodnienia jaja spermg lub
wkroétce potem. Przyczyna tego zjawiska jest nieznana. Dodatkowego
chromosomu nie da sie usung¢ z komorek, tak wiec nie ma mozliwosci
interwencji nawet w razie wykrycia wady przed urodzeniem dziecka.

Niemowleta z zespotem Downa

Pracownicy stuzby zdrowia szukajg ponizszych oznak, jezeli podejrzewajg zespot
Downa. Dzieci z zespotem Downa mogg wykazywac wszystkie lub niektore z
nich.

e Czesto majg oczy skosne w gore i poziomo. Na powiece moze wystepowac
dodatkowy fatd skory (fatd mongolski), ktéry uwydatnia skosnos¢ oczu.

e Moga miec bardziej luzne miesnie i stawy niz inne niemowleta.

e Po urodzeniu mogg wazy¢ mniej niz przecietna i przybiera¢ na wadze
wolniej niz inne niemowleta.

e Tyt glowy niemowlecia moze by¢ bardziej ptaski niz zwykle.

e Wiele dzieci z zespotem Downa ma pojedynczg bruzde w poprzek dtoni.

o Dzieci z zespotem Downa wcigz wykazujg wiecej zewnetrznych podobienstw
do reszty rodziny niz z innymi osobami.

Dzieci z zespotem Downa zwykle rozwijajq sie i ucza wolniej niz inne dzieci.

Nie istniejg testy, ktdre wykazatyby, jakie trudnosci dziecko moze mie¢ w
przysztosci. Wiekszosc¢ dzieci z zespotem Downa nauczy sie chodzi¢ i mowic.
Wiekszos¢ chodzi do normalnych szkot i uczy sie czytac i pisac.

Mogag cierpie¢ na powiktania zdrowotne wymagajace szczegolnej opieki i
leczenia. Okofo potowy dzieci z zespotem Downa rodzi sie z wadami serca
wymagajgcymi czasem operacji. Niektdre z tych wad zagrazajg zyciu. Okoto
20% dzieci (tj. jedno na piec) z zespotem Downa umiera przed ukonczeniem 5
roku zycia.

Pod odpowiednig opiekg medyczng wiekszos$¢ dzieci i dorostych z zespotem
Downa ma szanse na zdrowe zycie.
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Dorosli z zespotem Downa moga prowadzi¢ czesciowo niezalezny tryb zycia,
dobieraé sobie przyjaciot i partneréw oraz pracowac albo dziata¢ na rzecz
spoteczenstwa w inny sposéb. Mogg potrzebowaé pomocy w radzeniu sobie z
zyciem.

Srednia wieku 0séb z zespotem Downa wynosi 55 lat. Wiele z nich zyje dtuzej niz
60 lat.

Choroba Alzheimera (forma otepienia) moze dotkng¢ osoby z zespotem Downa
wczesniej niz innych.

Dziatajg organizacje wspierajgce rodziny majace dzieci z zespotem Downa. Jest
wsréd nich stowarzyszenie Down’s Syndrome Association (adres znajduje sie na
koncu broszury).

Termin badania w szpitalu

By¢ moze juz otrzymatas termin na wizyte u szpitalnej potoznej specjalizujace;j
sie w prenatalnych badaniach przesiewowych, do lekarza lub ich obu. Na tej
wizycie zostang szczegotowo wyjasnione wyniki badan przesiewowych i
zostaniesz zapytana, czy chcesz, aby wykonano Ci punkcje owodni niezbedng
do przeprowadzenia testu chromosomowego.

Szpitalna potozna i lekarz wyttumaczg Ci doktadniej, na czym polega punkcja
owodni i jak sie ja wykonuje. Nie musisz sie poddawac¢ temu testowi. Niektore
kobiety decydujg sie tego nie robic¢. Potozna i lekarz pomoga Ci bez wzgledu na
to, co postanowisz.

By¢ moze potrzebujesz wiecej czasu do namystu, zanim podejmiesz decyzje.
Moze bedziesz chciata zada¢ potoznej lub lekarzowi pytania i umowic sie na
dodatkowg wizyte. Moze zechcesz, aby przyszedt z Tobg Twaj partner lub
przyjaciotka.

Jezeli zdecydujesz sie na punkcje owodni, by¢ moze zostanie Ci zaproponowana
kolejna wizyta w mozliwie najkrétszym terminie.

Punkcja nie jest wykonywana w kazdym szpitalu, wiec niewykluczone, ze
umowiona wizyta odbedzie sie w innym szpitalu.

Punkcja owodni

Wykonanie punkcji owodni jest niezbedne, jezeli chcesz sie dowiedzie¢ przed
urodzeniem, czy Twoje dziecko jest dotkniete zaburzeniami chromosomowymi.

Testy chromosomowe sg bardzo doktadng metodq stwierdzenia, czy dziecko ma
zespot Downa.

Punkcja owodni polega na pobraniu niewielkiej ilosci (15 do 20 mililitréw) ptynu
ptodowego z tozyska.

Komorki Twojego dziecka ptywajgce w tym ptynie poddaje sie badaniom
laboratoryjnym chromosomoéw.

Higher Chance Down’s — Polish



© Public Health Wales

W Walii przeprowadza sie dwa testy chromosomowe ptynu ptodowego. Sg to
reakcja tancuchowa polimerazy (PCR) i badanie kariotypu. Wyniki testu PCR sg
gotowe w ciggu trzech dni roboczych, natomiast wynik badania kariotypu w ciggu
ok. dwdch tygodni.

Istnieje ryzyko, ze punkcja owodni spowoduje poronienie. Ryzyko poronienia
wynosi 1% (tzn. na kazde 100 kobiet jedna moze poronic). Istnieje wiec ryzyko
utraty dziecka - dotknietego zespotem Downa lub nie.

Dalsze informacje o tym tescie zawiera ulotka ,Amniocentesis” (punkcja owodni),
mozna jg otrzymac od potoznej lub na witrynie www.antenatalscreening.org.

By¢ moze warto sie zastanowi¢, co zrobisz w przypadku wykazania przez
badania zaburzeh. Niektére kobiety chca sie przygotowaé do porodu wiedzac, ze
ich dziecko ma problem. Inne moga sie zdecydowac na usuniecie cigzy. Jeszcze
inne decydujg sie na urodzenie dziecka i oddanie go do adopcji.

Dalsze informacje na temat zespotu Downa i badan prenatalnych mozesz
otrzymac od potoznej lub na oddziale potozniczym szpitala.

Dalsze informacje
Dalsze informacje mozesz otrzymac od:

Antenatal Results and Choices (ARC)

ARC jest niezalezng organizacjg charytatywng dostarczajgca specjalistycznych
informacji i wsparcia w zwigzku z badaniami przesiewowymi, testami i ich
konsekwencjami.

Antenatal Results and Choices
73 Charlotte Street

London

WI1T 4PN

Infolinia: 0207 631 0285
Internet: www.arc-uk.org
E-mail: info@arc-uk.org

Down’s Syndrome Association (DSA)
Pomoc Down’s Syndrome Association to m.in. porady dla rodzin na kazdym
etapie procesu badan, w okresie dziecinstwa i dorostym zyciu.

Down’s Syndrome Association
Langdon Down Centre

2a Langdon Park

Teddington

TW11 9PS

Tel.: 0845 230 0372

Fax: 0845 230 0373

Internet: www.downs-syndrome.org.uk
E-mail: info@downs-syndrome.org
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