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Lustrzane odbicie problemow
klinicznych ptodu z wada
letalng u matki

Rozmowa z prof. dr. hab.
n.med. Mirostawem
Wielgosiem, kierownikiem

| Katedry i Kliniki Potoznictwa
| Ginekologii Warszawskiego
Uniwersytetu Medycznego,
konsultantem krajowym

w dziedzinie perinatologii.

| Czy prenatalne badania
ultrasonograficzne i biochemiczne
pozwalaja wykry¢ nieprawidtowosci
genetyczne i ciezkie rozwojowe wady
anatomiczne dotyczace poszczegdlnych
uktadéw i narzadow u ptodu, czy cze$¢
z nich ujawnia sie po porodzie?

W przesiewowych badaniach prenatal-
nych na ogot jesteSmy w stanie rozpoznac
réznego rodzaju patologie i oceni¢ stan
plodu. W badaniu ultrasonograficznym
czy w ewentualnych badaniach inwazyj-
nych (amniopunkcja, biopsja kosmowki)
bardziej ukierunkowanych na postawie-
nie szczegbélowej diagnozy, analizujacych
material pochodzenia plodowego, mozna
je wykrywac z duza precyzjg. Ocenie ana-
tomii ptodu stuzy gtéwnie badanie USG
wykonywane w II trymestrze ciazy, w oko-
licach 20. tygodnia. Pewne powazne niepra-
widlowoséci moga by¢ tez identyfikowane
juz w I trymestrze, miedzy 11. a 14. ty-
godniem cigzy (bezmodzgowie, przepukli-
na mézgowa, przepuklina przeponowa,
przepuklina pepkowa, wytrzewienie, nie-
ktore wady serca i in.). Dzieki badaniom
prenatalnym mozemy wykrywac¢ cigzkie,
nierzadko nieuleczalne, letalne wady plo-
du, np. trisomie 18 (zesp6t Edwardsa), tri-
somie 13 (zespot Pataua), triploidie, letalne
dysplazje kostne, wady o$rodkowego ukla-
du nerwowego, takie jak bezczaszkowie
i bezmozgowie, cigzka przepukling mo-
zgowa, wady ukladu moczowego, np. obu-
stronng agenezje¢ nerek, nerki policystycz-
ne, zlozone wady serca doprowadzajace
do niewydolno$ci krazenia (jednoznacznie
zte rokowanie w przypadku catkowitego
bloku przedsionkowo-komorowego z wada
serca i wewnatrzmaciczng niewydolno-
$cig krazenia). Wykrywamy takze inne
aneuploidie, takie jak trisomia 21 (zespot
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Downa), monosomia X (zesp6t Turnera),
ktore moga mie¢ korzystniejsze rokowanie
w aspekcie przezywalnosci i rozwoju, o ile
nie towarzysza im inne powazne wady roz-
wojowe. Nalezy jednak pamigtac, ze nawet
te schorzenia w pewnym odsetku przypad-
kéw moga mie¢ charakter letalny.

Spektrum kliniczne wad rozwojowych
plodu jest ogromne - mogg wystepowac
w formie izolowanej, towarzyszy¢ innym
nieprawidlowoéciom (wielowodzie) lub
by¢ elementem réznego rodzaju zespolow
genetycznych. Maja one zazwyczaj charak-
terystyczny obraz, pozwalajacy z okreslo-
nym prawdopodobienstwem oceni¢ roko-
wanie - wiadomo, ze w danym przypadku
spowoduja nieprawidlowy rozwéj dziecka,
np. neurologiczny, umystowy, ale tez moga
skutkowa¢ wewnatrzmacicznym obumar-
ciem ptodu lub powiklaniami w postaci
zaburzen jego rozwoju oraz objawami za-
réwno ze strony plodu, jak i cigzarnej, czy
patologii funkcjonowania tozyska. W nie-
ktorych przypadkach moga sie rowniez
wigza¢ z podwyzszonym ryzykiem samo-
istnego poronienia, porodu przedwczesne-
go czy innych powiklan cigzy. Czg$¢ z nich
ma jednoznacznie zle rokowanie i nieod-
wracalny charakter — prowadzi nieuchron-
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nie do $mierci wewnatrzmacicznej ptodu
lub noworodka tuz po porodzie. Pomimo
fatalnego rokowania skala kliniczna jest
tutaj wzglednie duza i chociaz mozna prze-
widzie¢ los dziecka obarczonego wadg le-
talng — wiemy, Ze to dziecko umrze, to cz¢-
stokro¢ nie jesteSmy w stanie stwierdzi¢,
kiedy dokfadnie to nastapi. Dostepne sa
badania na ten temat dajace pewien poglad
»statystyczny”, np. analiza losu pacjentéw
z trisomia 13 i 18 wykazala, ze $redni czas
ich przezycia po porodzie wynosi zaledwie
10 dni, ale w 6 proc. dzieci dozywaja roku,
oczywidcie nie rozwijajac sie w tym czasie
prawidlowo. Ustalenie rozpoznania ma
ogromne znaczenie zaréwno dla dalszego
przebiegu ciazy, jak i planowania porodu
(np. koniecznos¢ wykonania cesarskiego
ciecia w przypadku niektérych niepra-
widlowosci anatomicznych ptodu). Rola
perinatologa, poloznika, ginekologa jest
jednak nie tylko wykrycie wady i ustalenie
rozpoznania, lecz takze przekazanie ciezar-
nej wyczerpujacej, rzetelnej i obiektywnej
informacji na temat stwierdzonej niepra-
widlowosci, rokowania dziecka, zagrozen
dla rozwoju cigzy oraz mozliwosci postepo-
wania - zaréwno diagnostycznego, jak i te-
rapeutycznego. To wlasnie na tej podstawie
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Rolg perinatologa, pofoznika, ginekologa

jest nie tylko wykrycie wady i ustalenie

rozpoznania, lecz takze przekazanie
ciezarnej wyczerpujace, rzetelnej

| obiektywnej informacji na temat
stwierdzonej nieprawidtowosci,
rokowania dziecka, zagrozen dla rozwoju
cigZy oraz mozliwosci postepowania.

Na tej podstawie cigzarna podejmuje
autonomiczng decyzje o utrzymaniu
cigzy lub tez jej terminacii,

0ile spetnione sg przestanki wynikajace
76 stosownej ustawy

ciezarna podejmuje autonomiczng decyzje
o utrzymaniu cigzy lub tez jej terminacji,
o ile spetnione sg przestanki wynikajace ze
stosownej ustawy. Stwierdzenie nieprawi-
dlowosci oraz jej weryfikacja w badaniach
dodatkowych pozwala zaplanowa¢ odpo-
wiednie prowadzenie cigzy, wskaza¢ opty-
malny czas, miejsce i sposéb przeprowa-

dzenia porodu. Warto jednak podkreslic,
ze w niektorych przypadkach nawet bardzo
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niekorzystne rozpoznanie nie musi by¢
ostatecznie obarczone ztym rokowaniem,
niektére wady sa bowiem korygowalne.

| Jakie na przyktad?

Na obecnym etapie rozwoju perinatologii
mamy mozliwos¢ terapii wewnatrzmacicz-
nej szeregu ci¢zkich wad rozwojowych,
s3 to np. wady obturacyjne ukladu mo-
czowego, obustronne wodonercze, ptyn
w klatce piersiowej, zwyrodnienie torbie-
lowate ptuc, przepuklina przeponowa, roz-
szczep kregostupa i przepuklina oponowo-
-rdzeniowa, niektére wady serca. W Polsce
mamy kilka o$rodkéw o wysokim stopniu
referencyjnosci, w ktorych moze by¢ pro-
wadzona terapia prenatalna na najwyz-
szym $wiatowym poziomie. Warunkiem
jest ustalenie prawidtowego rozpoznania
i uzyskanie zgody kobiety ci¢zarnej na le-
czenie, zabiegi takie s3 bowiem obarczone
okreslonym ryzykiem powiktan zaréwno
dla dziecka, jak i dla matki. Musimy tez wy-
bra¢ odpowiedni czas zabiegu (kazdy ma
swoje ,okienko terapeutyczne”), a to wy-
maga przede wszystkim dobrej logistyki.

| Jakie jest ryzyko wystapienia powiktan
w przebiegu cigzy, gdy ptdd jest
obciazony jedna z tych wymienionych
ciezkich wad? Czy wada ptodu moze
wplynaé na przebieg ciazy, na stan
matki?
Oczywiscie. Najlepszym przykladem tego,
ze cigza to system naczyn polagczonych,
a nie dwa odre¢bne byty polfaczone ltozy-
skiem, jest mirror syndrome - zesp6t lu-
strzany, do ktorego moze dochodzic, kie-
dy u plodu wystepuje obrzek uogdélniony.
Towarzyszy on niektorym wadom gene-
tycznym zwigzanym z nieprawidtowoscia-
mi chromosomowymi, takimi jak pewne
postaci zespolu Turnera, ale niekiedy tez
zespotu Downa - kiedy wspotwystepuja
z nim ciezkie wady serca oraz wady na-
czyn limfatycznych. Obrzek uogolniony
w wigkszosci przypadkow wystepuje jed-
nak u ptodéw z prawidlowym kariotypem
i moze by¢ nastgpstwem niewydolnosci
krazenia przy réznego rodzaju wadach roz-
wojowych (wady uktadu sercowo-naczy-
niowego, zwyrodnienie torbielowate ptuc,

sekwestracja ptuc, hydrothorax), moze tez
powstaé na tle infekcji wewngtrzmacicznej
lub niedokrwistosci u plodu (np. w prze-
biegu konfliktu serologicznego). Jesli jest
szansa leczenia przyczynowego obrzeku
plodu, mozemy spowodowac jego zmniej-
szenie lub nawet wycofanie sie, ale kiedy
nie jest to mozliwe, obrzek staje si¢ za-
grozeniem zaréwno dla dziecka, jak i dla
matki. Mechanizm tego zjawiska nie jest
do konica poznany, w jego patogenezie za-
pewne bierze udzial rowniez tozysko, ktore
tez jest obrzekniete, a jego funkcja zostaje
uposledzona. W efekcie organizm matki
zaczyna gromadzi¢ ptyn, dochodzi do bial-
komoczu, obrzekéw, rozwija si¢ nadcisnie-
nie tetnicze i stan przedrzucawkowy, ktory
moze zagrazac jej zdrowiu, a nawet zyciu.

| Jakich powiktan mozna sie spodziewac
w przypadku obumarcia ptodu z ciezka
wada anatomiczng lub rozwojowa?

Cigza obumarla musi by¢ szybko zakon-
czona, zwlaszcza gdy jest zaawansowana
- w II czy III trymestrze, jest to bowiem
stan zagrazajacy zdrowiu i zyciu matki.
Moze doj$¢ do powiktan infekcyjnych,
uogolnionego zakazenia, zaburzen w ukla-
dzie krzepniecia i skazy krwotocznej oraz
krwotoku. Wszystkie te sytuacje wymaga-
ja specjalistycznego postepowania, odpo-
wiedniego nadzoru i wdrozenia procedur,
ktorych celem jest zapobieganie dalszym
powikfaniom - inaczej méwiac: ratowanie
zdrowia i zycia cig¢zarne;.

| Czysabadania na temat ryzyka powikfan
przy konkretnych wadach ptodu?

Sa, ale jak juz méwilem, samo rozpozna-
nie nie musi przesadzac o losie plodu czy
noworodka. Na przyklad zespdt Turnera,
czyli monosomia chromosomu X, moze
mie¢ postac tagodng - dziecko nie umrze,
urodzi si¢ zywe i w dalszym rozwoju bedzie
wykazywalo na przyktad nieco obnizone
zdolnosci intelektualne. Ale moze tez mie¢
postac letalng, ktora zakonczy sie zgonem
wewnatrzmacicznym we wczesnym okresie
ciazy, czy tez postac obrzgkows, ktéra zwy-
kle prowadzi do zgonu wewnatrzmaciczne-
go, jednak zanim do niego dojdzie, moze
wystapi¢ u matki zespot lustrzany, o ktérym
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mowilem wczesniej. Zespot Downa, triso-
mia 21, takze charakteryzuje si¢ szerokim
spektrum wad klinicznych. Rzadko méwi
sie o tym, ze ok. 20 proc. ptodéw z tym roz-
poznaniem umiera albo w okresie wczesno-
pourodzeniowym, albo jeszcze w ciazy, bo
w pewnym odsetku przypadkéw jest to jed-
nak wada letalna. Czgsto w zespole Downa
wystepuja ciezkie wady rozwojowe, np. ser-
ca. W czgdci przypadkow nie ma natomiast
wad anatomicznych, a stopien uposledze-
nia jest niewielki. Tak wiec rozpigtos¢ po-
tencjalnych nieprawidtowosci, a co za tym
idzie - rokowania - jest tu duza.

Do wad rozwojowych, w przypadku kto-
rych dziecko nie ma zadnych szans na
przezycie, nalezy obustronna agenezja
nerek. W okresie prenatalnym nerki nie
s3 — przynajmniej teoretycznie — niezbed-
ne do zycia. W praktyce jednak bez nerek
u ptodu nie ma produkeji moczu, gléwnego
skladnika ptynu owodniowego, co prowa-
dzi do bezwodzia. Dziecko nie ma wow-
czas prawidlowych warunkéw do rozwoju
wewnatrzmacicznego, nie moze rosnac,
nie rozwijaja si¢ jego ptuca. Rozwdj staje
si¢ bardzo ograniczony i nieprawidtowy,
dochodzi do deformacji koniczyn, moze tez
nastgpic¢ zgon wewnatrzmaciczny. Roko-
wanie jest tez absolutnie zte w przypadku
bezczaszkowia czy bezmdzgowia, kiedy
brakuje gornych pieter osrodkowego ukta-
du nerwowego. Taki pl6d umrze wkrétce
po porodzie, ale moze egzystowaé w okre-
sie prenatalnym, bo podstawowa czynnos¢
serca jest regulowana na poziomie pnia
mozgu i rdzenia przedluzonego. W tego
typu wadach - jak w wielu innych wadach
o$rodkowego uktadu nerwowego — moze
dojs¢ do wielowodzia. Jego narastanie
moze spowodowac u ciezarnej niewydol-
no$¢ oddechoway, ktéra bez odbarczenia
wielowodzia stanowi stan zagrazajacy jej
zdrowiu i zyciu. Przy nadmiernie rozciag-
nietej macicy moze tez dojs¢ do naglego
odptyniecia duzej ilosci ptynu owodniowe-
go i w efekcie do przedwczesnego oddzie-
lenia sie fozyska i krwotoku zagrazajacego
zyciu matki. Bez wlasciwego postgpowania
ten stan moze sie¢ zle zakonczy¢ nie tylko
dla dziecka, dla ktorego rokowanie i tak jest
beznadziejne, ale tez dla ci¢zarne;.

| Wsréd powiktan, ktére moga wystapic
u kobiety ciezarnej z ptodem z ciezka
wada, w literaturze najczesciej wymienia
sie nadcisnienie tetnicze, rzucawke,
uszkodzenia narzadéw wewnetrznych,
sepse i krwotoki. W jakich mechanizmach
sie one pojawiaja?
Nadci$nienie najczesciej jest w tych przy-
padkach elementem wspomnianego juz
mirror syndrome. Moze tez mie¢ zwigzek
z gorsza funkcja tozyska. Krwotoki sg skla-
dowg zaburzen krzepniecia na podlozu
infekcji i sepsy albo wigzg sie z przedwczes-
nym oddzieleniem si¢ tozyska, ktére towa-
rzyszy gwaltownemu odptynieciu ptynu
owodniowego, z czym mozemy mie¢ do
czynienia w wielowodziu. Rzucawka jest
jedng z postaci nadci$nienia zwigzanego
z cigzg. Rozwdj nadcisnienia cigzowego
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Na obecnym etapie rozwoju
perinatologii mamy mozliwos¢ terapii
wewngtrzmacicznej szeregu cigzkich
wad rozwojowych, g to np. wady
obturacyjne uktadu moczowego,
obustronne wodonercze, ptyn w klatce
piersiowej, zwyrodnienie torbielowate
ptuc, przepuklina przeponowa, rozszczep
kregostupa i przepuklina oponowo-
-rdzeniowa, niektore wady serca

moze przybraé skrajng forme, jesli nie
wdrozymy odpowiedniego postgpowania.
Uszkodzenie narzagdéw wewnetrznych
cigzarnej moze nastapi¢, jesli dojdzie do
takich powiklan, jak rzucawka czy zespot
HELLP. Dalszym skutkiem tych stanéw sg
uszkodzenia wielonarzadowe — w tym wa-
troby, nerek, serca czy osrodkowego ukla-
du nerwowego. W przypadku sepsy lub
krwotoku i wstrzasu krwotocznego moze
tez dojs¢ do uszkodzen wielonarzadowych
w tym mechanizmie.

| Czy wady u ptodu sa wykrywane

w rutynowych badaniach czy w trakcie

szukania przyczyny powodowanych

przez nie objawéw?
Rozporzadzenie Ministerstwa Zdrowia i re-
komendacje Polskiego Towarzystwa Gine-
kologéw i Poloznikéw przewidujg u kazdej
cigzarnej trzy obowiazkowe badania USG,
ktére powinny by¢ przeprowadzone zgod-
nie z obowigzujacymi standardami. Zdarza
sig, Ze na obecnos¢ wad rozwojowych plo-
du zwracamy uwage dopiero wtedy, kiedy
u cigzarnej wystepuja okreslone objawy
kliniczne, jednak wspotczesna diagnosty-
ka, prawidlowo prowadzona przez specja-
listow o wysokich kwalifikacjach, ktorych
w Polsce mamy bardzo wielu, w wigkszo$ci
przypadkow pozwala wykrywac je juz pod-
czas rutynowych badan przesiewowych.
Dzigki temu jeste$my w stanie z okreslo-
nym prawdopodobienstwem przewidziec,
czy mozemy liczy¢ na prawidlowy rozwdj
cigzy czy tez nie. .
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