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Streszczenie

W pracy przedstawiono zasady podejmowania decyzji
i postepowania okotoporodowego w przypadkach pre-
natalnego rozpoznania ciezkiej lub nieuleczalnej pato-
logii ptodu. Przeanalizowano losy 197 ptoddw, u ktérych
rozpoznano nieuleczalng chorobe w latach 2002-2009.
Sposrdd nich najwieksza grupe stanowity ptody z le-
talnymi aberracjami chromosomowymi — 106. W 32
przypadkach cigza zostata przerwana, 23 ptody zmarty
wewnatrzmacicznie, urodzito sie 51 zywych dzieci. 17
noworodkow zostato przekazanych pod opieke domo-
wa Warszawskiego Hospicjum dla Dzieci (WHD). Inne
wady letalne obejmowaty ciezkie wady oSrodkowego
uktadu nerwowego, agenezje i wielotorbielowatosé
nerek z ich niewydolnoscig, wady serca z ciezkg we-
wnatrzmaciczng niewydolnoscia krazenia. Ze wzgledu
na specyfike pracy Poradni Kardiologii Perinatalnej, w
ktérej w latach 2002-2009 rozpoznano u ptodéw 913

Abstract

The author described perinatal decision making process
in cases with prenatal diagnosis of severe or lethal fe-
tal diseases. Outcome of 197 fetuses with lethal disor-
ders diagnosed between 2002 and 2009 was analysed.
There were 106 fetuses with lethal chromosomal aber-
rations. Termination of pregnancy was in 32 cases, 23
fetuses died in utero, there were 51 live-born neonates.
In 17 children palliative home care by Warsaw Hospice
for Children was introduced. Other lethal anomalies
included: severe defects of the central nervous system,
including acrania, renal agenesis, and heart defect with
severe intrauterine heart failure. Due to the profile of
the Perinatal Cardiology Unit, where 913 fetal heart
defects and 367 fetal arrhythmias were diagnosed be-
tween 2002-2009, necessity of early diagnosis of fetal
anomalies in cardiovascular system was underlined.
This is important because majority of arrhythmias and

60 STANDARDY MEDYCZNE/PEDIATRIA = 2011 = T. 8 m NUMER SPECJALNY 1 m 60-69

www.standardy.pl/pediatria



wad wrodzonych serca i 367 zaburzen rytmu serca,
zwrdcono uwage na konieczno$¢ wezesnej diagnostyki
patologii uktadu krazenia, gdyz sa mozliwosci prena-
talnej terapii zaburzeh rytmu serca i niektérych wad
strukturalnych. Przedstawiono koniecznos¢ doktadnej
diagnozy u ptodu i zaplanowania postepowania okoto-
porodowego. Zwrdcono uwage na nowa forme pomocy
dla rodzin, ktére zdecydowaty sie na poréd nieuleczal-
nie chorego dziecka poprzez zorganizowanie pierwsze-
go w Polsce programu perinatalnej opieki paliatywne;.
Diagnostyka i terapia prenatalna rozwijaja sie bardzo
szybko, wiec konieczne jest zaciesnianie wspotpracy
miedzy osrodkami zajmujacymi sie opiekg prenatalng
a oSrodkami neonatologicznymi w celu poprawy kom-
pleksowej opieki perinatalnej.

SEOWA KLUCZOWE:

B DIAGNOSTYKA PRENATALNA B WADY WRODZONE
B PERINATALNA OPIEKA PALIATYWNA B ABERRACJE
CHROMOSOMOWE B WADY WRODZONE SERCA

Wstep

Diagnostyka prenatalna jest rutynowo przeprowa-
dzana u kobiet ciezarnych. Zgodnie z zaleceniami
Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego w prawid-
lowo przebiegajacej ciazy powinny by¢ wykonane 3
badania USG: miedzy 11. a 14. tygodniem ciazy, okoto
20. oraz 30. tygodnial. W roku 2008 w Polsce zostal
wprowadzony Program Badan Prenatalnych, ktére-
go celem jest poprawa wykrywalno$ci ciezkich wad
w okresie prenatalnym, jak réwniez racjonalizacja
wskazahn do przeprowadzania diagnostyki inwazyj-
nej, ktora zawsze niesie za sobg ryzyko utraty cigzy?2.
Ze wzgledu na to, ze wady wrodzone i aberracje chro-
mosomowe najczesciej wystepuja w cigzach niskiego
ryzyka, jedyna skuteczng metoda ich rozpoznania sa
prawidiowo przeprowadzane badania przesiewowe.
Podstawowy nacisk jest kladziony na proste obja-
wy ultrasonograficzne, ktére moga by¢é markerami
ciezkich anomalii, a sg stosunkowo tatwe do oceny
w rutynowych badaniach USG.

W I trymestrze cigzy takim markerem jest prze-
zierno$¢ karku (NT - nuchal translucency), objaw
opisany przez prof. K. Nicolaidesa w 1992 rokus3. Prze-
zierno$cig karku nazywany jest maty zbiornik ptynu
w okolicy karku ptodu, poszerzenie ktérego moze

some structural heart defects can be treated prenatally.
Detailed planning of the perinatal care is extremely
important after prenatal diagnosis. Perinatal palliative
care is the new developed program for families with
prenatally diagnosed fetal lethal disorders. Prenatal
diagnosis and treatment is developing rapidly so there
is a real need for close cooperation between prenatal
and neonatal specialized referral pediatric teams, to
improve the perinatal care.

Key woRrbps:

B PRENATAL DIAGNOSIS B CONGENITAL DEFECTS M PERINATAL
PALLIATIVE CARE B CHROMOSOMAL ABERRATIONS M CONGENITAL
HEAR DEFECTS

wskazywac na aberracje chromosomowe, wady serca
lub innych narzadéw. Przezierno$¢ karku wystepuje
u KAZDEGO plodu i nie jest choroba. W diagnosty-
ce patologii wazna jest jej warto$é. Czym wieksza
warto$¢ przeziernosci karku, tym wieksze ryzyko
ciezkiej choroby ptodu. Prawdopodobienstwo wy-
stapienia najczestszych aberracji chromosomowych
jest obliczane w programie komputerowym, ktéry
zostal opracowany na podstawie badan wielu tysiecy
plodéw w tym okresie cigzy. Jesli ryzyko aberracji
chromosomowej u plodu jest wysokie, tzn. przekra-
cza przyjeta przez genetykéw warto$é dla kobiety
35-letniej (ok. 1/300), pacjentka moze zdecydowacé
sie na wykonanie badan inwazyjnych. Natomiast
kobiety z grup wysokiego ryzyka, u ktérych wynik
badania USG jest prawidlowy, moga zrezygnowac
z amniopunkcji.

USG wykonywane miedzy 11. a 13. tygodniem cig-
zy jest pierwszym badaniem przesiewowym obowia-
zujgcym w ramach Programu Badan Prenatalnych?.
Ciezkie wady rozwojowe, ktére czesto doprowadzaja
do samoistnego poronienia lub wewnatrzmacicznego
zgonu plodu’, mogg by¢ juz wéwcezas wykryte. Dzieki
postawieniu rozpoznania moze zostaé¢ poznana przy-
czyna utraty cigzy, mozliwe jest wykonanie badan cy-
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togenetycznych oraz udzielenie specjalistycznej po-
rady genetycznej. Coraz czeSciej rodzice liczg na to,
ze ich przyszte potomstwo bedzie w pelni zdrowe
i oczekuja takiego potwierdzenia przez lekarza. Dla-
tego bardzo wazne jest wyjasnienie rodzicom, ze ba-
danie USG nie wykrywa wszystkich patologii, ze sa
choroby, ktére ujawniajg sie dopiero po porodzie. Na-
tomiast w przypadku wad strukturalnych konieczne
jest przedstawienie mozliwo$ci i wynikow leczenia.

W tym miejscu nalezy zastanowi¢ sie nad celami
diagnostyki prenatalnej oraz przyjrzeé sie niekté-
rym aspektom etycznym z nig zwiazanym. W Polsce
kwestie dopuszczalno$ci przerwania ciazy reguluje
ustawa z dnia 7 stycznia 1993 roku ,,0 planowaniu
rodziny, ochronie ptodu ludzkiego i warunkach do-
puszczalno$ci przerywania cigzy”, z kolejnymi po-
prawkami. Do sytuacji, w ktérej stwierdzono u ptodu
anomalie, ustawa odnosi sie nastepujaco: ,,Prze-
rwanie cigzy moze by¢ dokonane wylacznie przez
lekarza, w przypadku gdy (...) badania prenatalne
lub inne przeslanki medyczne wskazuja na duze
prawdopodobienstwo ciezkiego nieodwracalnego
upoSledzenia plodu albo nieuleczalnej choroby
zagrazajacej jego zyciu, (...) do chwili osiagniecia
przez plod zdolnosci do samodzielnego zycia poza
organizmem kobiety ciezarnej (...)".

Diagnostyka prenatalna wzbudza wiele emocji.
Jej zagorzali przeciwnicy uwazajg, ze jest zia, po-
niewaz w wielu przypadkach prowadzi do aborcji.
W niektérych krajach przerwanie ciazy moze byé
przeprowadzone w kazdym jej okresie, gdy u plodu
stwierdzona jest ciezka, niekoniecznie nieuleczalna,
choroba. Nierozpoznanie ciezkiej patologii u ptodu
moze prowadzi¢ do wytoczenia lekarzowi przepro-
wadzajgcemu diagnostyke procesu o ,,zte urodzenie”.
Z drugiej za$ strony, ,,eliminacja” ze spoleczenstwa
jeszcze przed porodem osobnikéw niepelnospraw-
nych moze by¢ postrzegana jako nieetyczna$. Mato
jest doniesien, ktére omawiajg role diagnostyki pre-
natalnej w przypadkach rozpoznania nieuleczalnej
choroby plodu i decyzji rodzicéw, aby dziecko zostalo
urodzone. Konieczny jest wéwczas spdjnie dziatajacy
zespol, ktéry rozumie takie postepowanie i umozli-
wia godne i bezpieczne doprowadzenie ciazy do na-
turalnego porodu.

Choroby nieuleczalne w pediatrii to schorzenia
o0 jednoznacznie zlym rokowaniu i nieodwracalnym
charakterze, prowadzgce nieuchronnie do przed-
wezesnej $Smierci’. Je§li sg one rozpoznane, opieka

paliatywna powinna by¢ postepowaniem z wyboru.
W okresie prenatalnym takich choroéb jest wiecej.
Naleza do nich m.in.:
letalne aberracje chromosomowe: T13, T18, tri-
ploidia;
letalne dysplazje kostne;
ciezkie choroby o$rodkowego uktadu nerwowego:
* wady, np. holoprosencefalia, inne ciezkie wady
OUN;
nieuleczalne wady uktadu moczowego:
* agenezja nerek;
* nerki wielotorbielowate z ich prenatalng nie-
wydolnoscia;
ciezkie wady przedniej $ciany brzucha;
ciezkie wady serca doprowadzajgce do niewydol-
nosci krgzenia u ptodu;
inne, np. wielowadzie z niewydolno$cig serca lub
niedorozwojem ptuc.

Opieka paliatywna jest aktywnym i cato$ciowym
podejsciem poprawiajagcym jako$¢ zycia pacjentow
iich rodzin, ktére stajg wobec problemu zwigzanego
z zagrazajaca zyciu choroba. Polega na zapobieganiu
cierpieniu i przynoszeniu ulgi za pomoca wczesnej
identyfikacji, oceny oraz leczenia bélu oraz innych
probleméw natury fizycznej, psychosocjalnej i du-
chowej8. W przypadkach perinatalnej opieki palia-
tywnej opieka ta rozpoczyna sie przed urodzeniem,
po rozpoznaniu nieuleczalnej choroby ptodu i decyzji
rodzicow ,,pro-life”. Rozmowa z rodzicami jest bar-
dzo trudna. Nalezy wzia¢ pod uwage fakt, ze w wiek-
szo$ci przypadkow tego typu problemy wystepuja
u mtodych, zdrowych par, nieobcigzonych zadnymi
czynnikami ryzyka. Kobiety najczes$ciej bardzo do-
brze czuja sie w cigzy i nie ma danych wskazujacych
na mozliwo§é ciezkiej anomalii u ptodu. Zawsze ro-
dzice maja nadzieje, ze lekarz stawiajacy rozpoznanie
myli sie, ze mozna liczy¢ na cud. Zadaniem calego
zespolu opiekujacego sie taka rodzing jest postawa,
ktéra umozliwia rodzicom zaakceptowanie tej tra-
gicznej i niezrozumialej dla nich sytuacji.

W przypadku rozpoznania nieuleczalnej choroby
u plodu konieczne jest precyzyjne zaplanowanie po-
stepowania okotoporodowego. Aby tak sie stalo i aby
rodzice nie mieli watpliwo$ci, ze zaproponowana per-
inatalna opieka paliatywna jest najlepszym rozwigza-
niem w przypadku ich nieuleczalnie chorego nienaro-
dzonego dziecka, caty zespét wigczony w opieke nad
pacjentka ciezarng musi méwié¢ spéjnym jezykiem.
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Wszyscy jego cztonkowie, wigcznie z personelem pie-
legniarskim, muszg rozumieé¢ zasadno$¢ podjetych
decyzji, a w przypadku jakichkolwiek watpliwosci
muszg one by¢ przedyskutowane z calym zespolem.
Najwazniejszg i najtrudniejszg decyzja, ktérg rodzice
muszg zrozumie¢ i zaakceptowaé, jest niepodejmowa-
nie resuscytacji i nieprowadzenie uporczywej terapii
u nieuleczalnie chorego noworodka. Ten punkt wzbu-
dza najwiecej kontrowersji. Chcialabym wyraznie
podkreslié, ze jest on zgodny zaréwno z nasza etyka
zawodowa, jak i etyka katolicka, co wyraznie napisat
papiez Jan Pawet II juz w 1995 roku. Pisal, ze nie jest
btedem zrezygnowanie z ,tak zwanej »uporczywej
terapii«, to znaczy z pewnych zabiegow, ktore prze-
staly by¢ adekwatne do realnej sytuacji chorego, po-
niewaz nie sa juz wspélmierne do rezultatow, jakich
mozna by oczekiwagé, lub tez sa zbyt uciazliwe dla
samego chorego i dla jego rodziny”°.

Trudno$¢ podejmowania tego typu decyzji doty-
czy wielu zespotéw lekarskichl?, na pewno wymaga
szerokich dyskusji i uregulowan etyczno-prawnych.

Podejmowanie decyzji na podstawie badanh prena-
talnych dotyczy nie tylko wad nieuleczalnych. Z racji
specyfiki pracy Poradni Kardiologii Perinatalnej naj-
wieksza grupa patologii rozpoznawanych u plodéw
sq wady wrodzone serca. W wielu z nich, nawet zlo-
zonych, wyniki leczenia sg coraz lepsze. Diagnostyka
prenatalna umozliwia zaplanowanie postepowania
okotoporodowego, przygotowanie rodzicOw i zespo-
16w lekarskich do urodzenia dziecka z wada wrodzo-
na serca. W wybranych przypadkach moze zosta¢
podjeta decyzja terapii wewnatrzmacicznej.

Materiat i metody

W celu przesledzenia loséw ptodéw z nieuleczalny-
mi schorzeniami przeprowadzono analize rodzajow
rozpoznan w przypadkach, ktére zostaly zdiagnozo-
wane podczas badan echokardiograficznych ptodéw
przeprowadzonych w Poradni Perinatologii i Kar-
diologii Perinatalnej Warszawskiego Uniwersytetu
Medycznego, a od 2006 roku réwniez w Poradni USG
Fundacji Warszawskie Hospicjum dla Dzieci. Mate-
rial zbierano z komputerowej bazy danych, cze$cio-
wo w ramach pracy Studenckiego Kota Naukowego
Kardiologii Perinatalnej i Wad Wrodzonych.

W okresie 2002-2009 rozpoznano 197 letalnych wad
u plodéw. Patologie te mozna podzieli¢ na kilka grup.

Aberracje chromosomowe — letalne:

e trisomia 18 — zespé6t Edwardsa (59);

¢ trisomia 13 - zesp6t Pataua (22);

¢ monosomia X — zesp6t Turnera przebiegajacy
z ciezkim obrzekiem nieimmunologicznym
plodu (6);

¢ triploidie (7);

¢ inne rzadsze aberracje chromosomowe (16).

Ciezkie wady o$rodkowego ukladu nerwowego:

¢ acranius (bezczaszkowiec) — 6;

* holoprosencefalia i ciezka przepuklina moz-
gowa — 16.

Wewnatrzmaciczna niewydolno$é nerek u ptodéw

z agenezja nerek lub dysplastycznymi nerkami tor-

bielowatymi —multicystic dysplastic kidney disease:

* agenezja nerek/nerki policystyczne z niewy-
dolnoécig — 19. W przypadkach nerek policy-
stycznych rokowanie jest niepomyslne, gdyz
nerki przestajg pracowac w czasie ciazy, docho-
dzi do znacznego zmniejszenia objetosci ply-
nu owodniowego, w 2-3. trymestrze czesto jest
calkowite bezwodzie. U noworodka wystepuja
objawy niewydolno$ci nerek oraz niewydolno-
Sci oddechowej. Dodatkowo charakterystyczny
jest przerost mie$nia sercowego i powiekszenie
serca, ktore jest spowodowane zmniejszong ob-
jetoscia klatki piersiowej z powodu niedoroz-
woju pluc (tzw. wzgledna kardiomegalia).

ZYozone wady przedniej §ciany brzucha i krego-

stupa:

e pentalogia Cantrella - 5;

* zespdél krétkiej pepowiny (tzw. ,,body stalk ano-
maly”) - 4.

Plody nierozdzielone (z brakiem mozliwos$ci ich

chirurgicznego rozdzielenia po porodzie) — 4.

Wielowadzie oraz dysplazje kostne (letalne) — 16.

Wady serca przebiegajace z niewydolnoScig kra-

zenia:

¢ wada serca z calkowitym blokiem przedsion-
kowo-komorowym — 12.

W tym samym okresie zdiagnozowano 913 wad
wrodzonych serca u ptodéw (Rycina 1.). Dokladna
analiza los6w tej grupy przekracza ramy niniejszego
opracowania. We wszystkich przypadkach konieczne
byto zaplanowanie postepowania okoloporodowego,
poinformowanie rodzicéw o wstepnych planach le-
czenia, podjecie decyzji o wykonaniu badan dodatko-
wych w okresie cigzy (np. kariotypu), a w niektérych
przypadkach uzyskanie opinii dotyczacej mozliwo$ci
terapii prenatalnej.
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RYC. 1. Liczba zdiagnozowanych w Poradni Perinatologii i Kardiologii Perinatalnej wad wrodzonych serca oraz zabu-

rzefi rytmu serca u ptodow w latach 1995-2009.

Wyniki

Losy plodéw z letalnymi schorzeniami przedstawia
Rycina 2. i Tabela 1. Sposréd 197 rozpoznan 100
(53%) bylo postawionych przed 24. tygodniem cigzy.

Ciaza zostala przerwana w 55 przypadkach
(28%). 44 ptody zmarty wewnatrzmacicznie, spo-
$rod ktoérych u 15 (45%) rozpoznanie nieuleczalnej
wady ptodu postawiono przed 24. tygodniem cigzy
(tab. 1.)

Urodzilo sie 75 zywych dzieci (38%), u 17 z nich
(22%) niepomy$lna diagnoza byla znana przed 24.
tygodniem ciazy. Wiekszo$§¢ dzieci zmarta tuz po po-
rodzie na oddziatach neonatologicznych (55, co sta-
nowi 73% zywo urodzonych), najczesSciej w Klinice
Neonatologii i Intensywnej Terapii Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego. W kilku przypadkach,

wspoélnie z rodzicami oraz lekarzami kierujacymi,
ustalono poréd w o§rodkach rejonowych, najczesciej
III stopnia. Kilkoro nieuleczalnie chorych dzieci uro-
dzilo sie w oérodkach nizszej referencyjnosci, kaz-
dorazowo po ustaleniu z pracujagcymi tam lekarzami
iza zgoda rodzicéw.

Sposérod 75 pacjentéw z letalnymi schorzeniami
tylko w 1 przypadku rodzice nie zgodzili sie na od-
stapienie od czynno$ci resuscytacyjnych. Noworodek
z zespolem Edwardsa, zaro$nieciem przelyku, wada
serca pod postacig ubytku przegrody miedzykomoro-
wej oraz wielowodziem urodzony zostal droga ciecia
cesarskiego z powodu przedwczesnego oddzielenia to-
zyska w 32. tygodniu ciazy. Zostal zaintubowany, miat
wykonang przetoke §linowg i gastrostomie, zmart po 2
miesigcach leczenia na Oddziale Intensywnej Opieki

RYC. 2. Losy ptodéw z rozpoznanymi wadami letalnymi w latach 2002-2009.

80 38%

60

40

20

zywo urodzone

przerwanie cigzy

100 <24 tyg. (53%)

M razem
B oiom
hosp. — zgon
hosp. — zyje
Il zgon neon.

zgon wm nieznane

64  STANDARDY MEDYCZNE/PEDIATRIA = 2011 = T. 8 m NUMER SPECJALNY 1 m 60-69

www.standardy.pl/pediatria



Medycznej. We wszystkich pozostalych przypadkach
nie podejmowano czynno§ci resuscytacyjnych.

Najwiekszg grupe stanowily plody z aberracjami
chromosomowymi - 106. W 32 przypadkach cigza zo-
stala przerwana, 23 ptody zmarly wewnatrzmacicz-
nie, urodzito sie 51 zywych dzieci. 17 noworodkéw
zostalo przekazanych pod opieke domowg Warszaw-
skiego Hospicjum dla Dzieci (WHD). Byty to nowo-
rodki z aberracjami chromosomowymi, najczesSciej
z zespotem Edwardsa i Pataua. Spoérdéd nich zyje
tylko 2.

Ciezkie wady osrodkowego ukladu nerwowego
powoduja gieboki niedorozwdj umystowy i nie moga
by¢ wyleczone. Czesto wystepuja tgcznie z aberracja-
mi chromosomowymi. Niekiedy z mikrodelecjami
w obrebie ré6znych chromosomoéw, ktére nie zawsze
sa wykrywane rutynowymi metodami cytogenetycz-
nymi. W wielu przypadkach diugos¢ zycia dziecka
jest trudna do przewidzenia. Sg wady o jednoznacz-
nie bardzo zlym rokowaniu i wskazujace na bardzo
krétkie zycie noworodka, jak bezczaszkowie. Ale
w innych przypadkach, jak np. holoprosencefalii,
dlugos¢ zycia dzieci moze by¢ rézna, wiec row-
niez konsultacja perinatalna powinna przedstawic¢
wszystkie mozliwe warianty przebiegu choroby.
Wady te rozpoznano u 16 ptodéw, w 7 przypadkach
ciagza zostala przerwana.

Kolejna grupa ciezkich patologii sg wady nerek
iuktadu moczowego (CAKUT - congenital anomalies
of kidneys and urinary tract). Pierwszym objawem
jest matowodzie lub bezwodzie, co jest wskazaniem
do bardzo dokladnej oceny ukladu moczowego. Pt6d
moze rozwijaé sie wewnatrzmacicznie, nie majac ne-
rek. Wowczas rokowanie jest jednoznacznie zte, brak
jest jakichkolwiek mozliwos$ci leczenia. Trudniejsza
sytuacja jest w przypadkach, gdy sa widoczne nerki,
ale ich obraz wskazuje na ciezkg wewnatrzmaciczng
niewydolno$é. Obraz ultrasonograficzny nerek jest
charakterystyczny, sg one powiekszone, hiperecho-
genne, zawsze wspotistnieje skrajne matowodzie lub
bezwodzie. W wielu publikacjach podkre$la sie, ze ro-
kowanie jest takie samo, jak w agenezji nerek. Jednak
decyzje okoloporodowe sa trudniejsze. W przypadkach
wewnatrzmacicznej niewydolno$ci nerek dochodzi
do niedorozwoju pluc spowodowanego bezwodziem,
jak réwniez wtérnej kardiomiopatii przerostowej.

Patologie te rozpoznano u 19 ptodéw. Ciaza zo-
stala przerwana w 6 przypadkach. Urodzilo sie 13
dzieci, ktore zmarty w okresie noworodkowym.

TABELA 1.
ZGON
ROZPOZNANIE PRZ(E:IRAV;¢ ,L: WEWNATRZ-
MACICZNY
Zespot Edwardsa T 18 13 15
Zespot Patau T 13 6 2
Zespot Turnera 45,X0, NIHF 2 4
Triploidia 5
Inne aber. chromosomowe 6 2
Acranius 3
Holoprosencefalia 4 2 (wtym 1-T21)
Agenezja nerek 6 6
Wielowadzie 4 4
(w tym dysplazje kostne)
Pentalogia Cantrella 3
Ptody nierozdzielone 3
RAZEM 55 (30%) 34 (18%)*
Czcionka niebieska zaznaczono te rozpoznania, w ktdrych czes¢ pacjen-
tek decydowata sie na przerwanie cigzy, ale w naturalnym przebiegu
choroby ptodu dochodzito do zgonu wewngtrzmacicznego.
*w 15 przypadkach (45%) zgon wewnatrzmaciczny nastgpit u ptodéw,
u ktérych rozpoznanie postawiono przed 24 tygodniem cigzy

Bardzo trudna grupa przy podejmowaniu decy-
zji okoloporodowych, szczegdlnie dotyczacych od-
stgpienia od czynno$ci resuscytacyjnych, sa ptody
ze zlozonymi wadami serca bez wad wspodtistniejg-
cych i z prawidlowym kariotypem. W tym miejscu
przytocze tylko kilka najtrudniejszych przypadkow,
bez dokladnego omawiania catego, zebranego przez
nas materialu (ryc. 1.).

Na podstawie wieloletnich wlasnych do§wiadczen,
jak réwniez danych z Zaktadu Diagnostyki i Pro-
filaktyki Wad Wrodzonych ICZMP i UM w YL.odzill
mozemy stwierdzi¢, ze catkowity blok przedsionko-
wo-komorowy u plodu z wadg serca (najcze$ciej pod
postaciag lewostronnego izomeryzmu), z wewnatrz-
maciczng niewydolnoScig serca i krgzenia, jest wadg
letalna i nawet najbardziej intensywne leczenie no-
worodka nie ratuje dziecku zycia. Nie zyje zaden spo-
§réd 12 plodéw, u ktérych stosowano rézne sposoby
postepowania.

Najczestszg wada serca rozpoznawang prenatal-
nie jest zesp6t niedorozwoju lewego serca (HLHS).
Prenatalne badanie echokardiograficzne pozwala
na doktadna ocene anatomii i hemodynamiki wady,
z czym wiaze sie zaplanowanie okoloporodowego po-
stepowania. Stan kliniczny noworodka uzaleznio-
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ny jest od przeplywu na poziomie otworu owalnego
(Fo). Znane sa objawy echokardiograficzne, ktére po-
zwalajg rozpoznac jego restrykcje otworu owalnego.
Prenatalne zamkniecie lub ciezka restrykcja otworu
owalnego, ktérej waznym objawem jest catkowicie
nieprawidlowy przeplyw w zylach plucnych, rokuje
zle. Sposéréd 140 ptodéw z HLHS zdiagnozowanych
w naszym o$rodku nie przezy! zaden noworodek,
u ktérego prenatalnie stwierdzono ciezka restryk-
cje otworu owalnego z nieprawidiowym przeptywem
w zytach ptucnych, czyli przewlektym zastojem zyl-
nym w ptucach w okresie zycia ptodowego.

Zarowno dos$wiadczenia wlasne, jak réwniez
badania miedzynarodowe!2, potwierdzajg fakt we-
wnatrzmacicznej ewolucji wrodzonych wad serca.
Z tego wzgledu coraz cze$ciej mySlimy o pltodzie
jak o pacjencie, u ktérego mozna rozpocza¢ terapie
juz przed urodzeniem. Jej celem jest poprawa stanu
plodu oraz zapobieganie niepotrzebnym porodom
przedwczesnym.

W 1 przypadku, u ptodu z krytycznym zwezeniem
zastawki aortalnej ewoluujacej w kierunku zespotu
niedorozwoju lewego serca, w Linz w Austrii (dr G.
Tulzer) zostat przeprowadzony zabieg wewnatrzma-
cicznej plastyki balonowej zastawki aortalnej. Po za-
biegu lewa komora pozostalta stosunkowo duza, ale
jej bardzo upos$ledzona funkcja u noworodka unie-
mozliwita dwukomorowa korekcje wady serca. Dzie-
cko zyje, jest po operacji metoda Norwooda i Glenna.
Lekarz przeprowadzajacy operacje Norwooda stwier-
dzit, ze Srednica aorty wstepujacej i tuku byty zdecy-
dowanie wieksze niz u dzieci bez wewnatrzmacicznej
terapii. Jest to dopiero rozwijajaca sie metoda terapii
wewnatrzmacicznej, ktéra moze zmieni¢ naturalng
prenatalng ewolucje niektérych wad wrodzonych
serca.

Kazdy uogdélniony obrzek ptodu wymaga konsul-
tacji kardiologicznej, gdyz jedna z jego najczestszych
przyczyn sa problemy kardiologiczne ptodu. Przykta-
dem moze by¢ czestoskurcz nadkomorowy. W latach
2002-2009 leczono 37 ptodéw z tym rodzajem arytmii.
U 10 wystepowat obrzek uogdélniony, ktéry w 9 przy-
padkach ulegt catkowitej resorbeji po wyleczeniu
zaburzen rytmu serca. Pelna skuteczno$¢ leczenia
wyniosta 85%. W tym samym czasie w poradni le-
czyliSmy 15 plodéw z trzepotaniem Iub migotaniem
przedsionkéw, ze skutecznos$cig okolo 70%. W zad-
nym przypadku nie rozwigzano cigzy przedwcze$nie
z powodu arytmii ploduls.

Dyskusja
Pomimo tego, ze prenatalna diagnostyka ultrasono-
graficzna jest powszechnie stosowana w naszym Kkra-
ju, jej kliniczne znaczenie nie zawsze jest doceniane
irozumiane.

Skonczyta sie era jedynie podejrzewania wady
w badaniu plodu. Rodzaj patologii oraz stan ptodu
mozna rozpoznac¢ bardzo precyzyjnie. W §wiadomo-
$ci wielu lekarzy ciezka choroba ptodu, szczegdlnie
taka, ktora przebiega z niewydolnoscia serca i kraze-
nia, jest wskazaniem do rozwigzania cigzy i natych-
miastowego leczenia noworodka. Jest to catkowicie
btedne podejs$cie w tych przypadkach, w ktérych to-
zysko jest wydolne, a choroba dotyczy ptodu. Nalezy
zawsze pamietac, ze pléd z niewydolnoScia krazenia,
dzieki sprawnie dziatajagcym mechanizmom wymia-
ny gazowej, nigdy nie ma niewydolno$ci oddecho-
wej. Istniejg juz uznane metody terapii piodu. Jak
napisalam wyzej, wyniki leczenia w przypadkach
zaburzen rytmu serca sg znakomite. Z tego powodu
w niektorych krajach przedwczesne rozwigzanie cig-
zy u plodu z czestoskurczem lub innymi groznymi
dla zycia nadkomorowymi zaburzeniami rytmu ser-
ca jest uznane za biad w sztuce lekarskiej!4. Istniejg
réwniez wstepne doniesienia wskazujgce na moz-
liwo$¢é poprawy stanu plodu z wada wrodzong pod
postacia zwezenia zastawki aortalnej z niewydol-
noscig serca poprzez zastosowanie interwencyjnego
leczenia wewnatrzmacicznego!®. Sg to niezmiernie
wazne informacje, poniewaz umozliwiajg zmiane po-
stepowania okotoporodowego, zmiane naturalnego
wewnatrzmacicznego przebiegu wady i zapobieganie
groznym dla zycia powiklaniom. Jednak sytuacje,
w ktorych zmiany u plodu sg tak zaawansowane, ze
nie ma szans wyleczenia choroby, rowniez wystepu-
ja. Za taka patologie mozna uzna¢ catkowity blok
przedsionkowo-komorowy z wada serca i wewnatrz-
maciczng niewydolno$cig krazenia. Wszystkie plody
i noworodki z tg patologig, diagnozowane zaré6wno
w naszym oS$rodku, jak i w Centrum Zdrowia Matki
Polki w Lodzi, zmarly. Druga, bardzo zle rokujaca
patologia jest HLHS z restrykcyjnym lub catkowicie
zamknietym otworem owalnym. Na podstawie mie-
dzynarodowych doniesien, w ktérych analizowano
wyniki leczenia noworodkéw z HLHS i z restrykeyj-
nym Fol6, stwierdzi¢ trzeba, ze sg one zdecydowanie
gorsze niz w przypadkach bez restrykcji Fo. Nasze
wlasne, nieopublikowane jeszcze, wyniki sa podob-
ne - nie zyje zadne dziecko z prenatalng diagnoza
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restrykcyjnego Fo. W zwigzku z tym konsultacja
rodzicéw, u ktérych dziecka prenatalnie zdiagnozo-
wano HLHS z restrykcyjnym Fo, musi by¢ zupelnie
inna niz w przypadkach tej samej wady ze swobodna
komunikacja na poziomie przedsionkéw. Wazne jest,
aby lekarz neonatolog doktadnie zapoznat sie z rodza-
jem rozpoznanej prenatalnie wady serca, a konsul-
tujacy kardiolog prenatalny precyzyjnie zaplanowat
miejsce porodu oraz sposob postepowania okolopo-
rodowego zaleznie od rozpoznanej patologii.

Niestety w diagnostyce prenatalnej lekarz pedia-
tra-kardiolog znacznie czesciej styka sie z wadami
nieuleczalnymi, po rozpoznaniu ktérych rodzice
staja przed problemem kontynuacji lub zakonczenia
cigzy. Zgodnie z ustawg, wspomniang we wstepie,
rodzice moga przerwa¢ cigze do czasu, gdy piéd nie
osiagnie zdolno$ci do zycia poza organizmem kobiety
ciezarnej.

Analizujac rozpoznania u ptodéw z letalnymi pa-
tologiami, stwierdzi¢ nalezy, iz w przypadkach ter-
minacji cigzy i zgonéw wewnatrzmacicznych (tab. 1.)
sa one podobne. Naturalnym przebiegiem choroby
w wielu zdefiniowanych chorobach nieuleczalnych,
takich jak: trisomia 18 i 13 pary chromosoméw, mo-
nosomia X z uogélnionym obrzekiem ptodu w pierw-
szym trymestrze cigzy, agenezja nerek czy ciezkie
wady osrodkowego uklady nerwowego, jest zatem
zgon wewnatrzmaciczny. W znakomitym artykule
z 1999 roku autorzy przeanalizowali losy pacjen-
téw z zespotem Patau i Edwardsa w USA. Wyniki
te przedstawia Tabela 2. i 3.17 Istotng informacja
jest fakt, ze wada wrodzona serca nie miata wplty-
wu na czesto$¢ zgonéw noworodkéw z tymi zespo-
fami (tab. 2.). Nasze obserwacje sa podobne, gdyz
najczestsza wada serca w trisomii 18 jest naplywo-
wy ubytek przegrody miedzykomorowej, ktéry nie
ma wplywu na stan dzieci w okresie okoloporodo-
wym. Na podstawie analizy czasu zgonu 14 265 pa-
cjentow z trisomig 13 i 18 w USA (tab. 3.) stwierdzo-
no, ze §redni czas przezycia wynosit 10 dni, a 94%
dzieci zmarlto przed ukonczeniem 1. r.z. R6wniez
zastosowanie intensywnej terapii u dzieci z tymi
letalnymi trisomiami nie przyniosio oczekiwanych
efektow leczenia, co zostalo przedstawione w arty-
kule, w ktérym analizowano losy noworodkéw z tri-
somig 18 leczonych na OIOM!8,

Na podstawie wlasnego materiatu i dostepnego
piSmiennictwa nalezy uznaé¢, ze w przypadkach
zdefiniowanych wad letalnych decyzja o zastosowa-

TABELA 2.

TRISOMIA 13
ZESPOL PATAU

TRISOMIA 18
ZESPOE EDWARDSA

70 noworodkéw ¥ 114 noworodkéw

Srednie przezycie 7 dni u Srednie przezycie 14,5 dnia
91% zgondw <1r. z. B 91% zgondw <1r. z.
Analizowane czynniki, B Analizowane czynniki,
ktére mogty mie¢ wptyw ktére mogty mie¢ wptyw
na przezycie: na przezycie:

pte¢ — nie ptec - tak

rasa — nie rasa — tak

wada serca — nie wada serca — nie

TABELA 3.

TRISOMIA 13 TRISOMIA 18
ZESPOL PATAU ZESPOt EDWARDSA

H n=8750
m Srednie przezycie 10 dni
B 94% zgondw <1r. .
B Czynniki modyfikujace:
pte¢ — tak
rasa — tak

B n=5515
m Srednie przezycie 10 dni
B 94% zgonbéw <1r. z.
B Czynniki modyfikujace:
pte¢ — tak
rasa — tak

niu perinatalnej opieki paliatywnej i odstapieniu
od czynno$ci resuscytacyjnych u noworodka moze
zostaé podjeta przed urodzeniem dziecka. Nie wszy-
scy lekarze godza sie z tym faktem, ale wydaje mi sie,
ze wynika to z braku wiedzy na temat!0 mozliwosci
nowoczesnej diagnostyki prenatalne;j.

Pierwsze doniesienie z naszej poradni na temat
wad nieuleczalnych u ptodéw zostato przygotowane
w ramach dzialania Studenckiego Kota Naukowego
dzialajacego przy II Klinice Potoznictwa i Ginekolo-
gii Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego przez
lek. J. Kuran w 2008 roku i zostalo przedstawione
na miedzynarodowym zjezdzie International Con-
gress in Fetal Medicine w Warszawie. W 2006 roku,
dzieki powstaniu Poradni USG dzialajacej przy
Fundacji Warszawskie Hospicjum dla Dzieci, zostat
wdrozony i stale jest rozwijany program perinatalnej
opieki paliatywnej. Rodziny, w ktérych rozpoznana
zostata ciezka wada ptodu, uzyskuja natychmiastowsg
konsultacje psychologiczng. W Szpitalu Klinicznym
im. Ks. A. Mazowieckiej prowadzona jest Poradnia
Patologii Cigzy dla kobiet ciezarnych, u ktérych zo-
stala rozpoznana wada rozwojowa plodu. Wspdlnie
z prof. K. Kornackg, Kierownikiem Kliniki Neona-
tologii i Intensywnej Terapii Noworodka, oraz le-
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karzami poloznikami, planowane jest sie postepo-
wanie okoloporodowe, ktére nastepnie zawsze jest
szczegblowo omawiane z rodzicami oraz personelem
medycznym.

Problem pojawia sie w przypadkach, w ktérych
pacjentka mieszka daleko od Warszawy. Czy woéwczas
powinna rodzi¢ w swoim rejonowym osrodku? Czy
jesli rozpoznanie jest jednoznaczne i nie ma mozli-
wos$ci wyleczenia dziecka, to poréd moze odby¢ sie
w oérodku I stopnia? Sg to problemy, ktére wymagaja
dalszych dyskusji i madrych rozwiazan.

Chciatabym podkres§li¢, ze okres$lenie rokowania
dla ciezko chorego plodu nalezy do lekarza konsul-
tanta stawiajacego rozpoznanie. Jego obowigzkiem
jest rzetelne poinformowanie rodzicéw i przedsta-
wienie im mozliwoS$ci postepowania na podstawie
znanych wynikéw leczenia w o§rodkach, z ktoéry-
mi wspéblpracuje. Je§li noworodek rodzi sie zywy
z ciezkg lub nieuleczalng choroba, problem opieki
nad nim i zakres podejmowanych czynno$ci nalezy
do lekarzy neonatologéw. Decyzje czesto sg trudne,
stad konieczne sg wspdlnie wypracowane i przedy-
skutowane zasady postepowania.

Na podstawie swojej ponad 20-letniej ,,przygody”
z diagnostyka prenatalng uwazam, ze obecny stan
wiedzy pozwala na ustalenie doktadnego rozpoznania
i podjecia decyzji zgodnych z najlepszym interesem
nieurodzonego dziecka. W przeciwienstwie do niepo-
mys$lnej diagnozy ustalanej u noworodka, gdy decyzje
musza by¢ podejmowane bardzo szybko i w duzym
stresie, rozpoznanie prenatalne umozliwia przygoto-
wanie rodzicéw oraz zespoléw leczacych do zajecia
sie chorym noworodkiem. Nawet w przypadku roz-
poznania wady letalnej, czas dany rodzicom pozwala
na oswojenie sie z niepomy$lng informacja, zadanie
kolejnych pytan, lepsze zrozumienie patologii, spot-
kanie z rodzicami, ktérzy maja lub mieli dziecko z po-
dobng choroba. Lekarz ré6wniez ma czas na konsulta-
cje trudnego przypadku, zaplanowanie najlepszego
miejsca i sposobu postepowania zaleznie od rozpozna-
nej patologii. Ponadto wezesne rozpoznawanie wad,
szczegllnie serca, ale réwniez innych narzadoéw, po-
zwala na obserwacje nieznanej do tej pory naturalnej
historii prenatalnej wad rozwojowych.

Perinatalna opieka paliatywna powinna by¢ za-
proponowana wszystkim rodzicom, u ktérych nieuro-
dzonego dziecka rozpoznana jest nieuleczalna cho-
roba. Nalezy przedstawi¢ im wszystkie mozliwo$ci
przebiegu choroby, zaréwno przed, jak i po urodze-

niu dziecka. P16d moze umrze¢ wewnatrzmacicznie,
co zdarza sie czesto, i istotne znaczenie dla rodzicow
ma wyja$nienie przyczyny wewnatrzmacicznego zgo-
nu plodu. Wiekszo$¢ noworodkéw z nieuleczalnymi
chorobami umiera tuz po porodzie, na oddziatach
neonatologii. Je$li rodzice wyrazajg cheé¢ zabrania
do domu dziecka, ktérego stan na to pozwala, majg
mozliwo§¢ skorzystania z domowej opieki paliatyw-
nej, ktora jest dostepna w wiekszosci regionéw Pol-
skil® (www.hospicjum.waw.pl).

Zdaje sobie sprawe, ze opracowanie to nie przyno-
si odpowiedzi na wszystkie pytania zwigzane z diag-
nostyka prenatalna i trudno$ciami w podejmowaniu
decyzji, zaréwno dotyczacych terapii, jak i odstepo-
wania od niej. Mam nadzieje, ze to pierwsze szerokie
przedstawienie zasad postepowania w przypadkach
choroby rozpoznanej prenatalnie zacie$ni wspélpra-
ce diagnostéw prenatalnych z lekarzami neonato-
logami oraz specjalistami zajmujacymi sie terapia
najmlodszych pacjentéw z wadami wrodzonymi i po-
zwoli ha wypracowanie wspolnych, spéjnych metod
postepowania. l

dr hab. n. med. Joanna Dangel

Poradnia USG
Fundacja Warszawskie Hospicjum dla Dzieci
03-680 Warszawa, ul. Agatowa 10

< joanna.dangel@wum.edu.pl
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Chmiel-Baranowskiej, mgr Grazynie Nie i
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nieuleczalnie chorych ptodéw i dzieci, lek. Joannie Kuran oraz catemu swo-
jemu zespotowi za pomoc w zbieraniu materiatu, prof. Katarzynie Korna-
ckiej za doskonatq opieke okotoporodowq nad ciezko chorymi noworodkami
ze znanq diagnozq prenatalng. Dziekuje réwniez wszystkim kolezankom
i kolegom z réznych osrodkow za wieloletnig wspétprace.
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