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Gynecology Imaging

novation, P60 series, provides tailored care for women health. Specifically
Je |gned uItra?ound experience, consisting of abundant choice of probes and
gent analysis features, commits to serve well in gynecology imaging.

*4D HyCoSy with SPI Strain Elastography

* Intuitively displays the morphology of uterus, « Strain elastography available on transvaginal
fallopian tube and bilateral ovaries through color probe for tissue stiffness evaluation

coding the arrival time of contrast agents _ _ - o
Professional semi-quantitative analysis with

Clinicians are provided with strong and confident

evidence to investigate tubal patency for

subfertile female

strain ratio indicating tissue elasticity
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WYWIAD RODZINNY, DIAGNOSTYKA PREKONCEPCYJNA,
ZAPLANOWANIE DIAGNOSTYKI PRENATALNEJ

dr hab. Jakub Kornacki

kuba.kornacki@wp.pl

Wiasciwe poradnictwo i diagnostyka prekoncepcyjna
powinna dotyczyé powinna przede wszystkim par, u

ktorych potomstwa stwierdzono chorobg wrodzong, w tym

Poradnictwo i diagnostyka prekoncepcyjna, od czego zaleza?

+ Ktéra cigza ?

» Wynik poprzedniej cigzy 7 ( zdrowe/ chore dziecko?)

chorobg genetyczna, par, u ktérych w rodzinie wystepuja - Wiek przyszlej ciezamej , wiek przyszlych rodzicow ?

choroby genetyczne a takze par, w ktérych przyszia « Choraby w rodzinie, w tym schorzenia genetyczne 2

matka lub ojciec s3 obciazeni istotnymi schorzeniami lub stosuja T rT—

leki (uzywki), ktére mogg mie¢ w na rozwoj plodu i zdrowie
(ki 93 B ik » Leki / uzywki stosowane przez przyszlg cigzarng ?

ich potomstwa

Whywiad, poradnictwo i diagnostyka prekoncepcyjna przed pierwszg cigza Wywiad, poradnictwo i diagnostyka prekoncepcyjna przed kolejna ciaza
/ e |
e \\ :
|
/ \ Wady niegenetyczneiflubinne

Choroby genetyczne choroby u dzieci Inne schorzenia (leki) u ciezamej

Choroby genetyczne u przyszlych  Inne schorzenia (leki) u cigzarnej mogace . "’z’sz,"‘,’é“ Mf - 7 popraecnichelaz? e SIS A R
’ ey . . w Zinie?
rodzicow, w rodzinie? mie¢ wplyw na rozwéj plodu ? Choroby genetyczneu

dzieci z poprzednich cigz?

Wywiad rodzinny, diagnostyka prekoncepcyjna, zaplanowanie diagnostyki prenatalnej



Poradnictwo genetyczne i genetyczna diagnostyka
prekoncepcyjna przed pierwszg cigzg

Genetyk !

Perinatolog!

Choroby genetyczne u przyszlych rodzicéw i/lub w ich rodzinie ?

1) Jedno z przysziych rodzicéw dotknigte chorobg o nieznanym podiozu /
w trakcie badania podmiotowego i przedmiotowego podejrzewamy chorobe
genetyczng — konsultacja genetyka klinicznego !!!

2) Jedno z przyszlych rodzicéw cierpi na chorobe genetyczna autosomalng
recesywna
np. Mukowiscydoza (CF), wiekszos¢ choréb metabolicznych

3) Jedno z przyszlych rodzicow cierpi na chorobe genetyczng autosomalng
dominujgca
np. Stwardnienie guzowate (TSC)

Choroby genetyczne u przyszlych rodzicéw i/llub w ich rodzinie ?

4) U przyszlej matki obecnos¢ choroby genetycznej sprzezonej z X
np. dystrofia migsniowa Duchenne'a (DMD)

5) Oboje z przyszlych rodzicéw dotknigci nosicielstwem takiej samej mutacji
6) Oboje z przyszlych rodzicdéw dotknigci ta sama lub inng chorobg genetyczng
7) Mozaikowos¢ chromosomowa (zespot Downa, zespdt Turnera)

8) Zréwnowazona aberracja chromosomowa u jednego z rodzicow (translokacja)

Poradnictwo genetyczne i genetyczna diagnostyka
prekoncepcyjna przed kolejng cigzg
(poprzednie dziecko dotknigete chorobg genetyczng)
Genetyk !

Perinatolog

Poradnictwo genetyczne i genetyczna diagnostyka prekoncepcyjna przed kolejna ciaza

(poprzednie dziecko dotknigte choroba genetyczna)

1) Zespét wad u poprzedniego dziecka o nieznanej eticlogii, w tym genetycznej
(dziecko Zyje)

2) Zespét wad u poprzedniego dziecka o nieznanej etiologii, w tym genetycznej
(dziecko nie zyje)

3) Zespdt aberracji chromosomowych u poprzedniego dziecka

4) Zespdt genetyczny autosomalny dominujacy u poprzedniego dziecka

5) Zespdt genetyczny autosomalny recesywny u poprzedniego dziecka

6) Zespdt genetyczny sprzezony z X u poprzedniego dziecka

Zespot genetyczny autosomalny recesywny u poprzedniego dziecka
+ Najczesciej mutacjal choroba de novo
+ Mozliwa transmisja od rodzicow (oboje musza byé nosicielami tej samej mutacii)

+ Przed kolejng planowang cigzg wskazane badania u rodzicow w kierunku znanej,
zdiagnozowanej mutacji u dziecka

* W przypadku stwierdzenia nosicielstwa poradnictwo genetyczne, badania
inwazyjne w kolejnej cigzy, ewentualnie PGD (IVF)

Wywiad rodzinny, diagnostyka prekoncepcyjna, zaplanowanie diagnostyki prenatalnej




Zespot genetyczny sprzezony z X u poprzedniego dziecka Wady niegenetyczne iflub inne choroby u dzieci z poprzednich cigz?

Heskip b G . ; : : 2 s
. . . ! + Poradnictw koncepc I c all ki
» Najczgsciej mutacjal choroba de nove ol e * et(i)olo;i::zn: f:::y::iki yine powinno uwzgledniac potencjaine czynniki
n L i 1 niedobér kwasu foliowego, brak suplementacji (wady OUN)
« Mozliwa transmisja od rodzicdw (matka nosicielka) R ke leki teratogenne
choroby matki
« Przed kolejng planowang cigzg wskazane badania u matki w kierunku znanej, cukrzyca !
zdiagnozowane] mutacji u dziecka wady ukfadu kostno-szkieletowego !
fenyloketonuria |
* W przypadku stwierdzenia nosicielstwa u matki poradnictwo genetyczne, badania wady OUN (maloglowie), FGR
inwazyjne w kolejnej cigzy, ewentualnie PGD (IVF) otylosé
wady OUN (rozszczep kregosiupa), rozszczep wargi
zakazenia (TORCH)
Schorzenia (leki) u cigzarnej mogace mieé wplyw na rozwéj piodu ?
* Cukrzyca
5 % 7 g R P T * Fenyloketonuria
Ryzyko powtdrzenia sie wad u dziecka w kolejnej cigzy i

* Choroba otylosciowa
mimo nieznanej predyspozycji genetycznej + Choroby tkanki tacznej

toczen ukladowy , zespét Sjogrena, mieszana choroba tkanki tacznej
Wady serca ! twardzina uktadowa
* Choroby tarczycy
(3-5%)

niedoczynnosé tarczycy, nadczynnosé tarczycy

Calcagniet al. Eur J Pediatr 2007

Choroby tkanki tgcznej u cigzarnej Choroby tarczycy u cigzarnej
+ Przeciwciata anty SS - A (Ro) i anty SS - B (La), jesli dodatnie to * Niedoczynnos¢ tarczycy
wzrost ryzyka bloku serca (2%) ryzyko upoéledzenia umystowego, obnizonego rozwoju intelektualnego

u dziecka w cigzkiej niedoczynnoéci tarczycy u matki, przy braku wiasciwego
+ Od 16 tygodnia clazy ocena czasu przewodnictwa p-k w usg , w przypadku leczenia cigzarnej
rozpoznania bloku 1 lub 2 stopnia, mozliwa sterydoterapia

(16-24 (26 tydzien) usg co 7 dni) * Nadczynnos¢ tarczycy

ryzyko FGR

przy wysokim poziomie TRAb (> 3,5 x powyzej normy) wole plodu
leki przeciwtarczycowe

Wywiad rodzinny, diagnostyka prekoncepcyjna, zaplanowanie diagnostyki prenatalnej



Leki teratogenne

+ Leki przeciwpadaczkowe
Inhibitory ACE

« Leki przeciwgrzybicze
+ Antykoagulanty

« Antybiotyki

+ Chemioterapeutyki

+ Leki przeciwnotworowe
+ Retinocidy

+ NLPZ

* Hormony

+ Leki psychiatryczne

NOTATKI

Wywiad rodzinny, diagnostyka prekoncepcyjna, zaplanowanie diagnostyki prenatalnej




PRZESIEWOWA DIAGNOSTYKA 11-14 TYGODNI CIAZY
— USG + BADANIA BIOCHEMICZNE - WYKONANIE, INTERPRETACJA

prof. Jacek Brazert

jbrazert@interia.pl

. PRAWIDLOWA DOKUMENTACJA
BEZPIECZENSTWO BADANIA TO PODSTAWA

_ ULTRASONOGRAFICZNEGO _

- imig, nazwisko, data urodzenia i PESEL pacjentki
- miejsce i data badania, imig i nazwisko wykonujgcego badanie
- nazwy aparatu i rodzaju i i i glowicy

- rozpoznanie wstgpne lekarza kierujgcego, jezeli nie jest to badanie rutynowe,
- data ostatniej miesigczki (OM)
- tydzien cigzy wedtug OM oraz wedtug badania ultrasonograficznego (CRL: 8-12tc)

- dane lekarza wykonujgcego badanie naniesione w sposéb trwaty: pieczatka lub nadruku oraz
ODRECZNY podpis

- wszelkie odstepstwa od stanu prawidtowego w budowie ptodu, narzadu rodnego ciezarnej, jak i wszelkie
inne niepokojace objawy zdiagnozowane podczas badania

- ja o niemoznosci wy i badania, i
wplywajgcych na jego jako$¢ (np. nadwaga lub otytos¢ ciezarnej, wady macicy, tytozgiecie macicy,
migéniaki itd.)

- wskazéwki odnosnie dalszego ia / pl kolej badania

ktérych wi: izacja byta nis zliwa lub ni

BADANIE ULTRASONOGRAFICZNE PRZED OCENA PECHERZYKA CIAZOWEGO (GS - $rednia
10 TYGODNIEM CIAZY z3 w;!:.miaréw) ORAZ%(')I'_TKOWEGO (YS)

GS =4,6mm (5t.c.)
YS =1,4mm

GS = 2mm (5t.c.)

Potwierdzenie cigzy
wewnatrzmacicznej/
wykluczenie PUL -
uwidocznienie i
lokalizacja jaja
ptodowego

GS > 20 mm + brak zarodka

Weryfikacja lokalizacji pgcherzyka . A
= wysokie ryzyko poronienia

ciazowego u pacjentek po cieciu
cesarskim - ryzyko implantacji
cigzy w bliznie

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja



OCENA PECHERZYKA CIAZOWEGO (GS - $rednia ZWAPNIENIA YS
z 3 wymiaréw) ORAZ ZOLTKOWEGO (YS)

NIEPRAWIDLOWY ROZWG. CIAZY... ' OCENAWIEKU CIAZOWEGO
GS =8 mm GS =16 mm

GS =16 mm @
=l CR.-5mm = FAR ()
" YS-brak, brak,
GS =20 mm CRL omm

‘

FPR = 0.0

Ocena echostruktury trofoblastu pod katem - Lol L
choroby trofoblastycznej

CIAZA WIELOPLODOWA

Ciaza blizniacza 1-2% wszystkich ciaz
1
przerost kosmowki o echostrukturze typowej dla zasniadu I 1
groniastego Monozygotyczna 30% Dizygotyczna (zalezna od wieku,
(liczne drobne i rozsiane hypoechogenne pola w zakresie kosmowki) } ey siricanalj T
2-kosmoéwkowa 1-kosméwkowa 1-kosméwkowa
- 2-owodniowa 2-owodniowa 1-owodniowa
e ——————
oznaczenie bHCG w surowicy —
I p— ,/
skierowanie ciezarnej do szpitala

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja




CIAZA BLIZNIACZA DKDO - ,,objaw lambda” CIAZA BLIZNIACZA JKDO - ,,objaw tau”

UZYCIE TECHNIKI DOPPLEROWSKIEJ W BADANIU < 10 t.c.
CIAZA BLIZNIACZA JKJO uwidocznienie FHR w badaniu 2D lub M-mode

Bradykardia < 80 ud/min
zwieksza ryzyko poronienia

—
BADANIE ULTRASONOGRAFICZNE

__ OCENANARZADOW PLCIOWYCH CIEZARNEJ POMIEDZY 11+0 A 13+6 TYGODNIEM CIAZY
_ (CRL 45-84 MM)
- obrys macicy i obecnosci zmian ogniskowych (np. migsniaki - lokalizacja i Art. 38. pkt 3. Kodeksu Etyki Lekarskiej: ,Lekarz ma i Zzapoznat pacj z

wspobiczesnej genetyki lekarskiej, a takze di: i i terapii

relacja z trofoblastem, ewentualna obecno$¢ macicy przegrodzonej, macicy

podwdjnej oraz macicy jednoroznej z rogiem szczatkowym | m OCENA ANATOMII PLODU
- szyjka macicy - zmiany ogniskowe: migéniaki/proces rozrostowy (nieregularne | m OCENA RYZYKA ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH
zmiany ogniskowe o nierdwnych obrysach, najczesciej hypoechogenne, ze | = OCENA RYZYKA POWIKLAN POLOZNICZYCH

wzmozonym unaczynieniem)

- przydatki — obecno$¢ zmian ogniskowych: system prostych zasad ,SIMPLE
RULES?”, zgodnie z terminologig IOTA.

12w

Specialist
care 1234w

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja



OCENA ANATOMII PLODU

I. CZASZKA — ksztaft, sierp mozgu, sploty, proporcje splotow
naczyniéwkowych i ptynu mézgowo-rdzeniowego

» wykluczenie wad letalnych —

+ ocena obecnosci markerow
aberracji chromosomowych —

OCENA ANATOMII PLODU

I. CZASZKA — ksztatt, sierp moézgu, sploty, proporcje splotow
naczyniéwkowych i ptynu mézgowo-rdzeniowego

OCENA ANATOMII PLODU

Il. TWARZOCZASZKA — rekomenduje sie ,,w miare mozliwosci”
ocene profilu i obecnosci gatek ocznych

OCENA ANATOMII PLODU

Ill. SCIANY POWLOK JAMY BRZUSZNEJ — przyczep pepowiny

OCENA ANATOMII PLODU

Ill. SCIANY POWEOK JAMY BRZUSZNEJ — przyczep pepowiny

+ ocena obecnosci markerow

aberracji chromosomowych —

oraz innych nieprawidtowosci —

np. — (brak
wskazan do diagnostyki
inwazyjnej!)

OCENA ANATOMII PLODU

Ill. SCIANY POWEOK JAMY BRZUSZNEJ — OMPHALOCOELE

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja




OCENA ANATOMII PLODU OCENA ANATOMII PLODU

IV. POLOZENIE ZOLADKA — strona lewa pod przepong

Ill. SCIANY POWEOK JAMY BRZUSZNEJ — GASTROSCHISIS

OCENA ANATOMII PLODU OCENA ANATOMII PLODU

V. SERCE PLODU — lokalizacja, o$ i czestos¢ rytmu serca “dobra praktyka V. SERCE PLODU
kliniczna” - jesli to mozliwe, uwidocznienie 4 jam serca oraz przekroju

poprzecznego przez tuk przewodu tetniczego i tuk aorty (spodziewany objaw V)

mapowane kolorowym Dopplerem :

OCENA ANATOMII PLODU OCENA ANATOMII PLODU

V. SERCE PLODU

VI. PECHERZ MOCZOWY

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja



OCENA ANATOMII PLODU

VIl. KONCZYNY GORNE | DOLNE — ocena tréjsegmentowosci

02 1

OVERVIEW - scan poprzeczny

OVERVIEW - scan podtuzny

+ OCENA KOSMOWKI

opis nieprawidtowosci
OCENA KOSMOWKOWOSCI |

OWODNIOWOSCI w cigzy mnogiej

PACJENTKA PO CIECIU CESARSKIM

____ trofoblast na $cianie przedniej macicy = L OCENA RYZYKA ABERRACJI
doktadna ocena miejsca histerotomii CHROMOSOMOWYCH (Tr 21,18,13)
. - ocena ryzyka ienia naj h ji ych (trisomii 21, 18, 13) [1].

—_— —_— Kalkulacja ryzyka jest oparta na wywiadzie, wieku matki, ocenie markerow
powiktania w kolejnej ciazy: SKIOTONanS ultrasonograficznych i biochemicznych i powinna odbywaé sie wytacznie przy uzyciu
wzrost liczby " 2 imp|ant2_lcja cigzy w b_Iiz'nie po ciezarnej do certyfikowanych przez FMF kalkulatorow
wykonywanych cigé cigciu cesarskim

% n Srodk
« wrastanie trofoblastu w blizng refet?:noctijr?ego
po cieciu

cesarskich w Pl

S

The Fetal
W innych przypadkach, w tym okresie cigzy nie oceniamy lokalizacji Medicine Foundation
trofoblastu

Szczegdlnie nieuzasadnione jest stawianie rozpoznania/podejrzenia
Lprzodowania trofoblastu”.

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja




PODSTAWOWE MARKERY
— ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
CHROMOSOMOWYCH

200 200
15% FHR T 15% FHR T . 85% FHR T

I. FHR

=)
)
(e}
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(e}
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=
>
N
O

Trisomia 21 Trisomia 18 Trisomia 13
120 120

75 80 85 90 95 100 75 80 8 90 95 100 75 80 85 90 95 100

| WIEK CIAZOWY

PODSTAWOWE MARKERY PODSTAWOWE MARKERY
ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI | ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
CHROMOSOMOWYCH CHROMOSOMOWYCH

II. PRZEZIERNOSC KARKU PLODU (NT, nuchal translucency) Il. PRZEZIERNOSC KARKU PLODU (NT, nuchal translucency)
Zasady badania NT u plodu wedfug FMF: -

« powigkszenie — gtowa i 1/3 klatki piersiowej
ptodu zajmuja caty ekran

- neutralna pozycja glowy plodu — brak i igcia lub igcia glowy ptodu « neutralna pozycja — brak nadmiernego
przygiecia lub odgiecia glowy ptodu

- przekroj strzatkowy ptodu

- blona owodniowa — jezeli jest widoczna, to nalezy ja odréznié od skéry ptodu + bfona owodniowa — jezeli jest widoczna, to

- powigkszenie obrazu — gtowa i 1/3 klatki piersiowej ptodu zajmujg caty ekran

- pozycja ptodu — przekréj strzatkowy ptodu

nalezy jg odrézni¢ od skéry ptodu
» pomiar NT — w najszerszym miejscu,
na liniach iczaj; NT znaczniki ,,od wewnatrz do wewnatrz”,
ramiona poziome znacznikéw umieszczone
na liniach ograniczajgcych NT

- pomiar NT — w naj; miejscu, iki ,,od gtrz do gtrz”,

PODSTAWOWE MARKERY
PRZEZIERNOSC KARKU - NT "o ULTRASONOGRAF'CZNE ABERRACJ'
: _ CHROMOSOMOWYCH

k nosa

prostokatny

II. PRZEZIERNOSC KARKU PLODU (NT, nuchal translucency)

obraz szczeki s
=
100
. S kos¢ nosowa
- p- Im wyzszy pomiar NT tym wyzsze nowe obliczone ryzyko
_— _——
~ Im nizszy pomiar NT tym mniejsze nowe obliczone ryzyko
prz@¥roczyste . i 'g- !
Z - . o oo 5 /iy 3 .
miedzymézgowie o Ryzyko jest wyzsze u 20-letniej kobiety, ktdrej ptéd ma
- - -4 .
maksimum NI 01 wysokie NT

_/.potozenie znacznikow

-~ 0.01
POWIEKSZENIEM!
1 D 0A3cm

Ryzyko jest nizsze u kobiety 40-letniej, ktorej ptdéd ma niskie
NT

Wiek (lata)

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja



PRZYKLADOWA KALKULACJA PRZYKLADOWA KALKULACJA

Pi6d 1| Nowy Pi6a | P61 | Nowy Pré |

Data 20210007 Daia 20210407
Rafal ek ) Kod operatora FMF @ assis =] Kod operatora FuF @ seas
~ towica praezbe - ~| olowica przezbrzuszna v
R 15 ud/min i R 195 varmin i

Pepowina wokét sz O Ppepowina wokét sz @

4 i Termin poroduwg USC  (2021-1000 13 tgodmi + | 4 ani  Termin poroduwg USG 20211009

e téjdzieine) O Zwpia =

srednia warosc " a tenica maciczna prawa sredaia warosc
Im wyzszy pomiar NT tym wyzsze Ryzyko obliczone jest nizsze u 41-
Lekarz badajacy: Rafal Iciek, FMF 1d: 66648 I nowe obliczone ryzyko R I—— letniej Pacjentki z niskim NT
ryzyko ryzyko ke
Stan ryzyko ryzyko
Ppodstawowe occuase stan podstawowe.
trisomia 21 1: 965 trisomia 21 1:53 1: 1063
trisomia 18 12478 - 1137 1
trisomia 13 17738 wisomia 13 1426 o
samoistny poréd przedwczesny przed 34 samoistny poréd przedwczesny przed 34 1:02
tygodniem ciazy tygodniem ciazy
Ryzyko wyjéciowe jest wyliczone na podstawie wieku matki (25 lata). Nowe ryzyko jest ryzykiem w dniu Ryzyko wyjéciowe jest wyliczone na podstawie wieku matki (41 lata). Nowe ryzyko jest ryzykiem w dniu
badania wyliczonym na podstawie ryzyka wyjéciowego, czynnikéw ultrasonograficznych (szerokos¢ badania wyliczonym na podstawie ryzyka wyjéciowego, czynnikow ultrasonograficznych (szerokosé
przeziernosci karkowej, czynnos¢ serca plodu) i badar biochemicznych z surowicy (PAPP-A, wolnego B-hCG). przeziernosci karkowej, czynnosé serca plodu) i badan biochemicznych 2 surowicy (PAPP-A, wolnego B-hCG).

PODSTAWOWE MARKERY PODSTAWOWE MARKERY
ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
CHROMOSOMOWYCH _ CHROMOSOMOWYCH

Il. PRZEZIERNOSC KARKU PLODU (NT, nuchal translucency)

Il. PRZEZIERNOSC
KARKU PEODU (NT,
nuchal translucency)

OBRZEK UOGOLNIONY - CYSTIC HYGROMA

Ocena ryzyka bez markeréw biochemicznych

- postepowanie nieprawidtowe = wynik niekompletny.

Niewtasciwe jest zastepowanie badania biochemicznego badaniem
cffDNA

= markery biochemicznie nie stuzg tylko do oceny ryzyka trisomii

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja




DODATKOWE MARKERY
ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
CHROMOSOMOWYCH

I. KOSC NOSOWA (NB, nasal bone)

—

KOSC NOSOWA - NB : PRAWIDEOWO  “BRAK CZUBKA NOSA KOSC JARZMOWA

HIPOPLAZJA/BRAK KOSCI NOSOWEJ

R
<= T

HIPOPLAZJA/BRAK KOSCI NOSOWEJ DODATKOWE MARKERY
i - ; ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
) T ” CHROMOSOMOWYCH
IL. INDEKS PULSACJI W PRZEWODZIE ZYLNYM

- = —
.—F filtr 50-70Hz

n Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja



Miedzy 11 - 13+6 t.dc. OQWrécefni[?/:gli Atstwietrdza.siﬁl»u oK. 4% ptodow DODATKOWE MARKERY
- *Wiek ciazowy wynosi 12 nie 3 to. ___ ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
+ podwyzszona szeroko$é NT CHROMOSOMOWYCH

« niski poziom PAPP-A
+ rasaczarna

Il. INDEKS PULSACJI W PRZEWODZIE ZYLNYM
(DV PIV, ductus venosus pulsatility index for veins)

Miedzy 11-13+6 t.c. odwrdcong fale A
stwierdza sie u okoto:

m Plody z euploidig 3% \
u Plody 7 trisomia 21 65% \
m Plody z trisomig 18 55%
® Plody z trisomig 13 55%

Ocena przewodu zylnego poprawia wyniki

testu potaczonego zwigkszajac poziom DR

z 90% do 95% oraz zmniejszajac odsetek
FPR z 3% do 2.5%

Firsttrimester ultrasound screening for Down syndrome based on maternal age, fetal nuchal translucency and different
combinations of the additional mar a1 bone, tricuspid and ductus venosus flow. Abele H, Wagner P, Sonek J, Hoopmann M,
Brucker S, Artunc-Ulkumen B, Kagan KO. Prenat Diagn. 2015 Dec;35(12):1182-6. doi: 10.1002/pd.4664. Epub 2015'Sep 7.

DODATKOWE MARKERY
ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
CHROMOSOMOWYCH

Il. INDEKS PULSACJI W PRZEWODZIE ZYLNYM

DODATKOWE MARKERY
ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
CHROMOSOMOWYCH

Ill. PRZEPLYW PRZEZ ZASTAWKE TROJDZIELNA (TR, tricuspid regurgitation)

»»»»»» ZASTAWKA TROJDZIELNA

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja




OCENA OBECNOSCI DUZYCH MARKEROW Skrining za pomoca testu potaczonego w kierunku

ULTRASONOGRAFICZNYCH ABERRACJI TRISOMII 13, 18, 21 - MA, FHR, NT, PAPP-A, b-hCG z
— CHROMOSOMOWYCH —— uwzglednieniem duzych markerow (nicolaides et al. 2015)
e e e + wysoka korelacja z aberracjami chromosomowymi
« ryzyko jest state - niezalezne od wptywu innych markerow
Ryzyko
Trisomia 21 | Trisomia 18 Trisomia 13
Holoprosencefalia 1do2
Przepuklina przeponowa 1do4
AVSD 1do2
Exomphalos 1do4 1do 10
Megacystis 1do 10 1do 10
i i 1do3 1do3
W PRZYPADKU ICH OBECNOSCI, NIEZALEZNIE OD INNYCH MARKEROW, aepzesenceralal sromehalos 1do2
ROSNIE RYZYKO ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH U PLODU Przepuklina przeponowa i 1.do? ‘
- WSKAZANA INWAZYJNA DIAGNOSTYKA PRENATALNA ./ acystis
PRZEPUKLINA PRZEDNIEJ SCIANY BRZUCHA PRZEPUKLINA PRZEDNIEJ SCIANY BRZUCHA

(Omphalocele/exomphalos) (Omphalocele/exomphalos)

Wystepowa -
1:100 gdy CRL 45.0-54.9 mm
1:800 gdy CRL 55.0-64.9 mm
1:2000 gdy CRL 65.0-84.0 mm

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja



WSPOLNY KANAL PR%E‘I}')SSII)())NKOWO-KOMOROWY PECHERZ OLBRZYMII - MEGACYSTIS

HOLOPROSENCEFALIA (HPE) ULTRASONOGRAFICZNA | BIOCHEMICZNA OCENA
+AVSD RYZYKA ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH

« Stezenie PAPP-A i fb-hCG w aberracjach chromosomowych
- Euploidia - PAPP-A 1 MoM, fbeta-hCG - 1 MoM
+ Trisomia 18 —

-+ Trisomia 13 -

MA, FHR, NT, PAPP-A, B-hCG DR 90% FPR 3%
MA, FHR, NT, PAPP-A, B-hCG +dodatkowe markery § DR 95% FPR 2,5%,

PAPP-A | BHCG W DIAGNOSTYCE PRENATALNEJ ULTRASONOGRAFICZNA |
- BIOCHEMICZNA OCENA RYZYKA
o e e ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH

TRISOMIA 18 13 ==

TRIPLOIDIA
POCHODZENIA s
OJCOWSKIEGO

Beta HCG  PAPP-A

Wptyw wystepowania cukrzycy typu 1 na stezenie markeréw
biochemicznych

» Cukrzyca typu 1 - PAPP-A 0,88 MoM, fbeta-hCG - 1,01 MoM
Beta HCG  PAPP-A yeatyp ' :

> Brak cukrzycy typu 1 - PAPP-A 1 MoM, fbeta-hCG - 1,01 MoM

TRIPLOIDIA
POCHODZENIA ==
MATCZYNEGO

ZESPOL TURNERA T

Beta HCG  PAPP-A

Redukcja PAPP-A w DM 1 o okoto 15%

PAPP-A

[Brak zmian w stezeniu fbeta-hCG

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja




ULTRASONOGRAFICZNAI ULTRASONOGRAFICZNAI
BIOCHEMICZNA OCENA RYZYKA BIOCHEMICZNA OCENA RYZYKA

ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH

3 bt s6
ul o | ——
Wptyw krawienia we wczesnej cigzy na stezenie markeréw biochemicznych 9% & 29 Trisomy 21
£ o7 3
» Krwawienie - PAPP-A 1,04 MoM, fbeta-hCG - 1,01 MoM 20 0% Foo| Tdsomy2t A
'3 o
£ Fos 18
» Bez krwawienia - PAPP-A 1,03 MoM, fbeta-hCG - 0,98 MoM £ & % §1.s
7 % ce b
s i3
£t = 11
g i
82 %
80 . 02 08
10 " 12
tydzie wykonania badania ‘z s 5 :m:..‘;.; iy
Brakzmian . ste2en(o PAEP Al beta-hca CZAS WYKONANIA BADAN BIOCHEMICZNYCH | TRYMESTRU

BIOCHEMICZNA OCENA RYZYKA i BIOCHEMICZNYCH Z POPRZEDNIEJ CIAZY

‘woine 8-1c6. @ 200 W1 wopskowama [ =] | 076z Mow
ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH BHERIEIEITD, O @ e
R e Gl bbb AP T wa weopakowania hd Mom
I o = NN O] [ Fetl Dlagn Ther 20111201184-202 E_g*'m#-w&-m °
920 totyskowy crynaikwarosty | Mom
20 20 20 80 ot

 PAPP-A difference (%)
-A difference (%),

Free B-hCG difference (%)
o
a
°

o=
2000

& Not adjusting for first pregnancy Adjusting for first pregnancy
fl 1500 First pregnancy (n = 8,455) First pregnancy (n = 8,455)

e sn- S sawons w:/N..ﬂ.
yo el i) 1000 Cll o

______ i s @mam s 67w mam
10 m

Second pregnancy Second pregnancy
Saent Screen-) screens | Screen- Screent Scroen- Sasens
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WARUNKI PRZECHOWYWANIA KRWI A STEZENIE
MARKEROW BIOCHEMICZNYCH | TRYMESTRU.

W s W T T e 7530
12345678 12345678 12345678 12345678 12345678 91.5%
czas (dni) czas (dni) czas (dni) czas (dni) czas (dni)

W Temp. 5 stopni [l Temp. 20 stopni [l Temp. 40 stopni

e DIAGNOSTYKA PRENATALNA —
der e L ALGORYTM POSTEPOWANIA

> Ivi Pacjentka pouczona, wyrazita zgode
-
[v/ Pacjentka pouczona, wyrazita zgode

= wiek + NT + FHR + badania biochemiczne
< [vi Pacjentka pouczona, wyrazita zgode
['4 [vi Pacjentka pouczona, wyrazita zgode / \
g Vi Pacjentka pouczona, wyrazita zgode
<' Oblicz ryzyko \:vysok\e ryzyko posrednie ryzyko niskie
> (>1:300) (1:300 - 1:1000) (<1:1000)
> Lekarz badajacy: Rafal Iciek, FMF 1d: 66648 |
N ryzyko ryzyko
> e podstawowe || skorygowane |
o trisomia 21 1:532 1: 10641 +NB, DV, TR R<1:100
E trisomia 18 1: 1366 4

trisomia 13 1: 4267 1: 10
& |
8 e por S preatwazesqy presd % 1:120 diagnostyka inwazyjna: NIPT

= biopsja kosmoéwki (od 10t.c. USG 18-22 tydzien cigzy
Ryzyko wyjsciowe jest wyliczone na podstawie wieku matki (31 lata). Nowe ryzyko jest ryzykiem w dniu - amniopunkcja ! e
badania wyliczonym na podstawie ryzyka wyjs czynnikéw (: kosé badanie odpfatne

$ci karkowej, pepkowa, czynnosé serca plodu) i badari biochemicznych z surowicy genetyczna
(PAPP-A, wolnego B-hCT)- - kordocenteza
Rekomendacije Sekcji USG PTGIP

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja



OBLICZANIE RYZYKA STANU OBLICZANIE RYZYKA STANU PRZEDRZUCAWKOWEGO
PRZEDRZUCAWKOWEGO | - TETNICA MACICZNA
(PE, pre-eclampsia)

odpowiednia certyfikacja

obliczenie ryzyka wystapienia PE na podstawie:
(MAP, mean

arterial pressure),
(UtA PI, uterine artery pulsatility index),
(PIGF, placental
growth factor)

brak PIGF = wartosci wielokrotnosci wartosci mediany
(MoM, multiple of the median)
= zwigkszone ryzyko wystgpienia PE

OBLICZANIE RYZYKA STANU
PRZEDRZUCAWKOWEGO
(PE, pre-eclampsia)

Badanie ASPRE:
wysokie ryzyko (>1:100) - kwas acetylosalicylowy (150 mg/dziennie, od
11.-14.tc.)
(p = 0,004)

Wysokie ryzyko = /na noc

(wigczyé ., kontynuowaé 9)

NOTATKI

Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni ciazy - USG + badania biochemiczne - wykonanie, interpretacja




NIEPRAWIDLOWY OBRAZ USG PLODU W | TRYMESTRZE CIAZY
— DALSZE POSTEPOWANIE (CVS, AC CZY NIPT)

dr Rafat Iciek
ralfiho@o2.pl

Wyktad dostepny w elektonicznej wersji streszczen (www.medvisa.pl/prenatal)

NOTATKI

n Nieprawidiowy obraz USG ptodu w | trymestrze ciazy - dalsze postepowanie (CVS, AC czy NIPT)



TEST ZLOZONY - ASPEKT GENETYCZNY | POLOZNICZY

dr Rafat Iciek
ralfiho@02.pl

Test ztozony (Combined Test)
Plan wystapienia USG:

1. Wstep - badania prenatalne w Rekomendacjach PTGiP NI -{muchal franslucency].- preziemetClarlarpiodu

2. Test zlozony - aspekt genetyczny CRL (crump-rump lenght) - dlugo$¢ ciemieniowo-siedzeniowa
3. Test zlozony a NIPT

‘ . FHR (fetal heart rate) - czynno$¢ serca ptodu
4. Test zlozony - aspekt polozniczy

Test podwojny :
Free beta-HCG — wolna gonadotropina kosméwkowa

PAPP-A - biatko-A syntetyzowane przez lozysko

Test ztozony Test ztozony
Art. 38 pkt 3 Kodeksu Etyki Lekarskiej

+ podstawowy cel - zminimalizowanie ryzyka wystgpienia niekorzystnych wynikow »Lekarz ma 0bowi§zek Zap oznat p.acjent{).w Z mOiliWO$Ciami wspolezesnej
genetyki lekarskiej oraz diagnostyki terapii przedurodzeniowej
polozniczych, mogacych wystapi¢ na skutek nierozpoznania wady wrodzonej u plodu,
niedojrzatoéci plodu lub innych zaburzen wewnatrzmacicznych Badania prenata!ne nie sa ObO_Wi_a,Z]_(O_VVC, ich wykon_ywanje; jest jednak
zalecane zgodnie z rozporzadzeniem Ministerstwa Zdrowia u ciezarnych:

« zadanie lekarza przeprowadzajacego badanie prenatalne - skierowanie pacjentki do oérodka « >35roku zycia

referencyjnego w przypadku wystapienia jakichkolwiek watpliwosci diagnostycznych lub « stwierdzenie aberracji chromosomowych u plodu w poprzedniej cigzy
R S I . potwie.rd.zenie wystepowania ~ strukturalnych aberracji chromosomowych
w rodzinie
«  wykonanie badania prenatalnego powinno by¢ oferowane kazdej ciezarnej » zwigkszone ryzyko urodzenia dziecka dotknigtego choroba uwarunkowana
monogenetycznie lub wieloczynnikowo
* odmowa przez pacjentke wykonania badania powinna by¢ udokumentowana w formie «  stwierdzenie nieprawidtowego wyniku badania USG lub badari biochemicznych,
pisemnej, najlepiej z podpisem pacjentki wskazujacych na zwiekszone ryzyko aberracji chromosomowej w obecnej ciazy

Test ztozony - aspekt genetyczny i potozniczy




e

Kalkulacja ryzyka oparta na
* wywiadzie
+ wieku matki
* ocenie markeréw ultrasonograficznych - NT oraz FHR
* ocenie markeréw biochemicznych — wolna beta-hCG oraz PAPP-A

Cele

Ocena struktur anatomicznych, poszukiwanie wezesnych wad strukturalnych,
ocena wielkosci plodu i okreslenie czasu trwania ciazy

Ocena ryzyka wystepowania najczestszych aberracji chromosomowych - trisomii
21, 18. oraz 13. pary chromosoméw

Duze markery ultrasonograficzne

* ocena indeksu pulsacji w przewodzie zylnym oraz przeplywu przez
zastawke trojdzielna podwyzsza wykrywalno$é dla trisomii 21. pary do
97%, z 2,5% wynikow falszywie dodatnich

« wprzypadku wystapienia duzych markeréw ultrasonograficznych:

» przepuklina przedniej $ciany brzucha

« wspolny kanal przedsionkowo-komorowy

* pecherz moczowy olbrzymi

¢ wrodzona przepuklina przeponowa

* holoprosencefalia
wzrost ryzyka wystepowania aberracji chromosomowych - pacjentke
nalezy skierowa¢ do o$rodka referencyjnego

Test ztozony

« Jakie aspekty genetyczne moze wskazac test zlozony?

* 108 112 ciezarnych

+ test zlozony wskazal 90%, 97% oraz 92%, odpowiednio
przypadkow trisomii 21., 18., 13. pary

» dodatkowo wskazal >95% monosomii chromosomu X oraz >50%

triploidii innych chromosomoéw

Santorum et al. Accuracy of fi combined test i r trisomies 21, 18 and 13. Ultrasound Obstet Gynecol. 2017 Jun;49(6):714-720.

doi: 10.1002/u0g.17283. Epub 2017 Apr 26. PMID: 27549925.

Wyniki testu ztozonego - detekcja trisomii 21., 18., 13.

Table 1. Estimated risk for trisomy 21 of 1 in 300 or greater based on the combination of
maternal age, fetal nuchal translucency and maternal serum free -human chorionic
gonadotropin and pregnancy-associated plasma protein-A in the chromosomally normal
and abnormal pregnancies

Fetal karyotype n Estimated risk of 2 1 in 300 (n (%))
Normal 75277 3909 (5.2)
Trisomy 21 325 301 926)
Trisomy 18 or 13 122 108(88.5)
Turner syndrome 38 33(86.8)
Triploidy. 28 27 (96.4)
Other * Ell 23(74.2)
Total 75821 4401 5.8)

*  Deletions, partial trisomies, or sex

Nicolaides et al. (2005). Multicenter study of first-trimester screening for trisomy 21 in 75 821 pregnancies: Results and estimation of the
potential impact of individual risk-orientated two-stage first-trimester screening. Ultrasound in Obstetrics and Gynecology, 25(3), 221-226.

e

Test ztozony a NIPT - co lepsze?

* 11 692 pacjentek w cigzy, wsréd ktérych rozpoznano 47 przypadki
trisomii 21., 28 trisomii 18. oraz 13.

* Ocena ryzyka za pomocg testu zlozonego wskazala 87% pacjentek
z rozpoznaniem trisomii 21 oraz 93% trisomii 18 lub 13 pary

* Rownocze$nie zastosowanie oceny wolnego DNA plodowego
pozwolilo rozpoznaé 98% trisomii 21. pary, 82% trisomii 18. i 13.
pary

Gil et al., Clinical implementation of routine screening for fetal trisomies in the UK NHS: cell-free DNA test contingent on
results from first-trimester combined test. Ultrasound Obstet Gynecol. 2016, 47(1):45-52.

aberrations in the cohort
. Clinealy
sgnifcant
sberations  Comments
Test ztozony a NIPT
754 @8%)
by trgeted NIPT
e 123 493 cigzarnych, w tym 852 ciaz z ;‘;"‘““" &
rozpoznanymi prenatalnie i postnatalnie T8 o
aberracjami chromosomowymi 18 197
*«  WYNIKI - wykonanie NIPT u pacjentek z ) o
; ¥ o v 10
ryzykiem 1:1000, zwigkszyloby wykrywalnosé oo -
typowych aberracji chromosomowych do 95% T ey
oraz nietypowych aberracji chromosomowych Comisind targeted NIPT
do 55% Tty 3
« WNIOSKI - zgodnie z  obecnymi Rareautosomal 3 9,716,122
P, : i risomy
rekomendaqqm} .wykoname tylko' badama} B =) itk s ST
NIPT, z pominieciem cFTS oraz diagnostyki (at21)
inwazyjnej, skutkowatoby wzrostem porodéw D s =
sl s 4 Unbatanced ’
ciaz obcigzonych wadami genetycznymi e
Mossdsm 7 16,722, K010}
2 menosomy 22,
6133191332,
Iwarsson E, Conner P, Detection rates and residualrisk for a postnatal e . i ot
diagnosis of an atypical chromosome aberration following combined ransiocation)
first-trimester screening. Prenat Diagn. 2020 Jun;40(7):852-859. Abaics 852 (100%

Test ztozony - aspekt genetyczny i potozniczy



Test ztozony a NIPT - moze model ztozony?

* 5267 pacjentek

« grupa 1- NIPT, grupa 2 — model zlozony (cFTS, nastepnie NIPT u pacjentek w grupie

wysokiego ryzyka), grupa 3 — cFTS

«  Podczas badania USG wskazano 5 cigz z wadami strukturalnymi, po wykonaniu inwazyjnej

diagnostyki rozpoznano atypowe aberracje chromosomowe, z ktérych tylko dwie byly w

grupie wysokiego ryzyka cFTS

postnaial
diagnosis

*«  WYNIKI — NIPT 93,4% wykrytych aberracji chromosomowych, model zlozony— 81,8%,
cFTS - 65,9 %

+  WNIOSKI - Za pomocg NIPT rozpoznano 100% trisomii 21., jednak sFTS pozwolilo
wyodrebni¢  ciagze z wadami strukturalnymi oraz nietypowymi aberracjami
chromosomowymi

McLennan A, et al.. Noninvasive prenatal testing in routine clinical practi audit of NIPT and i i screening in an unselected
Australian population. Aust N ZJ Obstet Gynaecol. 2016 Feb;56(1):22-8.

FIGURE 2 Flumduﬂo‘ igatic -t ing;
QF-PCR in reaction: SCA, ion; TOP, termination of pregnancy; US, ultrasound

Rola pomiaru NT - aktualizacja ? Table 2

Risk of and structural defect: rding to the NT thickness defe

not detectable by routine karyotyping)

«  Czy wdobie dostepnosci NIPT pomiar NT podezas ¢FTS wnosi istotne informacje kliniczne?

NT Trisomy ther i ingl Structural

« 1901 pacjentek — 43% nieprawidlowoéci w USG, 23,9 % - trisomia 21., 18., 13. pary, 5,4 % thickness  21/18/13 (%) defects (%) defects (%) disorders (%)  defects (%)
inne aberracje chromosomowe mozliwe do wykrycia za pomoca NIPT e ! ! ! z
35-49 25 3 3 1 11
+ wykonanie tylko NIPT doprowadziloby do braku rozpoznania 44% nieprawidtowosci con | ax n " 5 o
genetycznych 65-79 51 9 3 3 17
>8.0 34 22 1 7 14

«  WNIOSKI — mimo przewagi NIPT w rozpoznawaniu Trisomii 21., 18., 13., az 34%

Open in a separate window

abberacji chromosomowych, ktérych objawem jest poszerzenie NT moze zostaé

. . . , . The risks are based on the study from Bardi et al. [18]
nierozpoznanych podczas tego badanie - NIPT powinno by¢ stosowane w polaczeniu cFTS

Bardi F, et al. Is there still a role for nuchal translucency measurement in the changing paradigm of first trimester Bardi F, et al. Is there still a role for nuchal translucency measurement in the changing paradigm of first trimester
screening? Prenat Diagn. 2020 Jan;40(2):197-205. screening? Prenat Diagn. 2020 Jan;40(2):197-205.

ASPRE trial: performance of screening for preterm pre-eclampsia

* 26941 pacjentek — 11-13 t.c., ocena ryzyka wystapienia PE Screened lnr T 3
n=
«  pacjentki z ryzykiem 1:100 - badanie randomizowane - 150

Aspekt potozniczy

bu.luded{u 1144)
mg ASA vs. placebo ooy Ao
« dodatkowo podczas wykonywania badania prenatalnego I trymestru - poszerzone badanie w 2 B ]~ W o w152
i oPliEEniE JEE SRS e A ARTORL « w grupie pacjentek, ktore stosowaly ASA zaobserwowano Lot tollow-up fu=564)
u 1czenia ryzy! 1€111: '~ 1 o —
) zmniejszenie wystapienia PE o0 62% el i
« wsklad oceny ryzyka wchodza:
. «  WYNIKI - w grupie 25 797 pacjentek wystapilo 180 ‘ni;kmrmmvrsnnmu| ‘Risk'urmml’l:)linlﬂl]|
+  wywiad Pr?padkow PE o wczesnym poczalku oraz 450 PE o (r=23090) [r=2707)
poczatku, z tego dzigki test ‘Assigned to placebo (1= 806)
*  warto$¢ $redniego ci$nienia tetniczego (MAP) potro;nego W grupie ka znalazlo sie 138/180 pacjentek z « Preerm PE (1= 35)
PE o wczesnyrn poczqt u oraz 194/450 pacjentek z PE o
»  wartoé¢ indeksu pulsacji tetnic macicznych p6znym poczatky

+  WNIOSKI - podczas badania przesiewowego wykryto
76,6% I?E o wezesnym poczatku, oraz 38,3 % PE o péznym
poczat]

+ stezenie lozyskowego czynnika wzrostu (P1GF)

Rolnik et al. ASPRE trial: performance of screening for preterm pre-eclampsia. Ultrasound
Obstet Gynecol. 2017, 50(4):492-495.

Test ztozony - aspekt genetyczny i potozniczy




Risk for preeclampsia

Maternal characteristics

Uterine artery PI

0.8 (0.475 MoM)

Medical history

<37 weeks: 1in 263

Cotonon” 3t Wysokie ryzyko 1:100 Predykc J a ryzyka p reeklam ps J i

Age in years 327 Chronic hypertension No : o5 e
Heightin cm 170 DiabaRE R | No *  Ocena wykorzystania kalkulatora FMF w predykeji ryzyka pre-eklampsji
Weight in kg 65 Diabetes type Il No + 362 pacjentki, z ktorych 22 rozwinely PE (6%)
Racial origin White Systemic lupus erytheromatosus  No. N . o gt .
Smoking during pregnancy No Anti-phospholipid syndrome No +  zbadania wykluczono pacjentki, ktére przyjmowaly ASA
FMarr::y :s:ory of pzee(lampsm ;lo ‘ Obstetric history +  sugerowane przez autorow wysokie ryzyko PE
fethod of conception pontaneous : .
L ulliparous ¢ <34-112
Singleton or twins Singleton oty Nuliparous 34 5 5
© <37-164
Biophysical measurements ¢ <42-122
Mean arterial pressure 120 mmHg (1.404 MoM) Preeclampsia risk from history only «  WNIOSKI

bardzo dobra warto$¢ predykeyjna dla PE o wezesnym poczatku, gorsza wartoéé predykejyjna

 tal.
2021:48(2)1103-111.

Measurement date 14-04-2023 dla PE o pé# 5
pe— " a 0 pozZnym poczatku

Biochemical measurements Preeclampsia risk from history plus MAP, UTPI, PLGF P oy

PLGF 092 MoM <37 weeks: 1in233

Measurement date 14-04-2023 the i i ina Hi Population in Fetal Disgn Ther.

Maternal characteristics

Previous obstetric history

Risk assessment

Risk for fetal growth restriction

Risk for macrosomia

Maternal age 300 years Maternal characteristics
Maternal weight 600 kg Maternal weight 650 kg
Maternal height 1700 em +
. Wysokie ryzyko 1:87 ? Maternal height 1700 cm
Racial origin Cavcasian
Racial origin Caucasian v
Diabetes melltustypell O
Diabetes mellitus type lor 1l O
Chronic hypertension o =
Systemic lupus erythematosus O Chronic hypertension
Smoking during pregnancy O Smoking during pregnancy O
Method of conception ntane
ethod of concepalos Sporianents Previous obstetric history

O Nuliparous, no previous pregnancies >23 weeks

O Nulliparous ® Parous
® Parous, previous pregnancies 523 weeks. Birth weight 2100 g  Below the 90th centile

Smaliest previous baby 2100 grams at| 36 | week: Gestation 3 |weeks

SGA status:Below the Sh centie (SGA)
Measurements at 11-13w

:‘“‘"‘""“"""I“":" w5 Fetal crown-rump length 580 mm

ol crown-ump lengt mm

e N o Results Nuchal translucency 90 |mm Results
e 112 Mom Chance of developing FGR before 37 weeks: 0.2% (1in 465) - oumdes Bric 10° Fcld CRaRCE B aSEaE A% (TIE)
Serum PAPP-A 10 MoM Serum PAPP-A 09  MoM

Serum PIGE 052 oM

Risk assessment _

Predykcja ryzyka LGA

*  pord

2 FMF, kalkul

-a Hadlock (C), siatek NICHD

« 358 pacjentek — 147 noworodkéw z LGA (>90 centyla)

Risk assessment
Gestational diabetes mellitus risk assessment

Date: 15-04-2023

Maternal characteristics Obstetric history

*  Predykcja: Date of birth: 1990-08-30 Parous (at least one pregnancy at >24 weeks)
Height: 170 cm GDM: No
FMF — 152 Weight: 65 kg GA at delivery: 38 weeks, 0 days

Racial origin: White Birth weight: 2100g

+  Hadlock—123 Mathod of conception: Spontaneoiss Birth weight Z-score: -2.58

« NICHD growth charts — 152 Family history of diabetes: No

«  FMF wykazalo wiekszg czulo§¢ badania — FMF vs NICHD, 77% vs 69%
Risk for gestational diabetes mellitus

*  Sugestia dodania do oceny ryzyka warto$ci HBA,, The calculated risk for GDM is 1 in 435.

*  WNIOSKI - kalkulator FMF osiagnat najlepsze wyniki w predykeji LGA

Kiefer MK, et al.. Predi 0 i \d hemoglobir i - .
‘Gynecol. 2022 Dec;60(6):751-758.
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Take home message ’\,

1. Badanie prenatalne I trymestru nadal powinno stanowié
podstawowe badanie pacjentki ciezarnej

2. Wykonanie testu zlozonego pozwala wyodrebnié grupe pacjentek
wysokiego ryzyka wystapienia, nie tylko trisomii 21., 18. i 13.
pary, ale rowniez nietypowych aberracji
chromosomowych

3. Podczas wykonania badania prenatalnego I trymestru mozna
przeprowadzi¢ dodatkowe badania przesiewowe w
kierunku wystapienia pre-eklampsji

NOTATKI

Test ztozony - aspekt genetyczny i potozniczy




NIPT - RODZAJE TESTOW, WYBOR ODPOWIEDNIEGO TESTU
DO SYTUACJI KLINICZNEJ, WYNIKI FALSZYWIE DODATNIE
| FALSZYWIE UJEMNE

prof. Jacek Brazert

jbrazert@interia.pl

NIPT - NIEINWAZYJNE TESTY PRENATALNE

NIPT - NIEINWAZYJNE TESTY PRENATALNE
(ang. non-invasive prenatal testing)

(ang. non-invasive prenatal testing)

» Chimeryzm: wystepowanie w
organizmie komoérek réznych g
o innym pochodzeniu, natomias
mikrochimeryzmem nazywamy
wystepowanie niewielkiej liczby k
ptodowych w organizmie matki

> test potréjny (AFP, hCG, wolny estriol) - Il trymestr

» test poczwérny (AFP, hCG, wolny estriol, inhibina A) - Il trymestr

> test podwaojny (bHCG + PAPP-A) - | trymestr

» sekwencjonowanie nowej generacji bezkomorkowego DNA
(cfDNA) w kraZzeniu matki > Najczesciej spotykanymi zrodtami
mikrochimeryzmu sa: ciaza, por
przeszczepy, transfuzje krwi

BADANIA NAD cfDNA W POLOZNICT

Wartos¢ rynku NIPT

NIPT - NIEINWAZYJNE TESTY PRENATALNE
(ang. non-invasive prenatal testing)

Publikacje nt. lDNA(d!agnostykap atalna) - Pub Med

"”"”"N§§§§%§§§§§””"”

» Badanie przesiewowe polegajace na ocenie wolnego DNA ptodu (cf DNA - cell free DNA
surowicy krwi ciezarnej z wykorzystaniem technik tzw. sekwencjonowania nowej gener:
(NGS -next generation sequencing).

Isuog 10.01.2021, Hui L. NIPT: Current state of the.

n NIPT - rodzaje testéw, wybor odpowiedniego testu do sytuacji klinicznej, wyniki fatszywie dodatnie i fatszywie ujemne



SKAD cffDNA WE KRWI MATKI?

» Gtéwne zrodto - komorki trofoblastu, ktére ulegaja apoptozie:

» w ciazach, w ktorych nie doszto do rozwoju ptodu, lecz rozvﬂnelo sig tozysko, ilo$¢ cff DNA obecnego
w krwiobiegu matki jest taka sama jak w przypadku ciaz prawidtowych;

» metylacja DNA pochodzacego z tozyska jest zgodna ze wzorem metylacyjnym DNA wwzolowanego z
krwiobiegu matki;

» w przypadkach, gdy aberracje chromosomowe obecne byty tylko w trofoblascie, a nie w komérkach:
ptodu, byty one réwniez w wolnym DNA ptodu z krwi matki;

» Niewielka ilos¢ cff DNA moze réwniez pochodzic z ptynu owodniowego i apoptozy
komoérek ptodu.

cfDNA WE KRWI MATKI

v

Badania dostepne na polskim rynku od ok. 2012 r.

v

Test przesiewowy = mowi o niskim lub wysokim ryzyku wad genetycznych (trisomii 21, 18,
chromosoméw ptci, a takze coraz czesciej w przypadku zespotéw mikrodelecyjnych i
mikroduplikacyjnych oraz w celu oceny czynnika RhD)

v

Wzgledne stezenie cffDNA ptodu wzrasta nieznacznie (0,1% tygodniowo) wraz z wleklem\
cigzowym od 10 do ok. 20 t.c., g ie wzrasta (1% tygodni az do terminu.

v

Aby uzyska¢ wiarygodne wyniki badan przesiewowych cfDNA, musi by¢ obecna odpowiednia
iloé¢ ptodowo-tozyskowego cfDNA (cffDNA) => min 3-4 % catkowitego krazacego cfDNA powinno
pochodzi¢ z jednostki ptodowo-tozyskowej, aby badanie zakoriczyto sie powodzeniem 4

v

Krétki czas pottrwania, cff DNA - niewykrywalne w krwiobiegu matki po 30-60 min. od poro

Dla kogo test cfDNA?

» Kazda kobieta w Polsce ma prawo uzyska¢ informacije, ze sa.
wykonywane takie badania.

» Zgodnie z rekomendacjami dla kobiet z grupy ryzyka posredniego
(1:300 do 1:1000).

» Oferowanie badan cff DNA kobietom z grupy wysokiego ryzyka
(>1:300) nie jest rekomendowane.

» Medyczne przeciwwskazania do wykonania inwazyjnych badan

prenatalnych.

NGS - SEKWENCJONOWANIE NOWEJ GENERACJI

. sekwencjonowanie calogenomowe
catego wolnego DNA \
ilosciowa analiza fragmentéw DNA, ktére mapuja si¢ na danym chromosomie
. sekwencjonowanie celowane
genomu
analiza DNA
‘ polimorfizm pojedynczego nukleotydu
i analiza

odréznienie fragmentu DNA ptodu od

NGS - SEKWENCJONOWANIE NOWEJ GENERACJI

MaterniT
. MPS GENOME
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NIPT - rodzaje testow, wybor odpowiedniego testu do sytuaciji klinicznej, wyniki fatszywie dodatnie i fatszywie ujemne
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PRENATAL TEST

Trisomy 21 99.1% 100% 0%
i (95% CI: 94.9%-99.95%) (95% CI: 94.4%-100%) (95% CI: 0.0-0.6%)

3 100% 0%
Trisomy 18 (95% C1:88.7%-100%) | (95% C1: 99.4%-100%) | (95% C1:0.0-0.6%)
100% 100% 0%
| e (95% C1:758%-100%) | (95%C1994%-100%) | (95% C1:0.0.0.6%)
Sex Chromosome 100% 99.7% 0.3%
| idi (95% CI: 79.6%-100%) | (95% CI: 99.0%-99.9%) 95% C1: 0.1-1.0%)
[ it 100% 99.9% 0.1%
¥ (95% CI: 77.2%-100%) | (95% CI: 99.2%-99.9%) 95% CI:0.1-0.8%)
‘ HEiB 754% 95.5% 05%
‘ g | (95%C1:67.1% -82.2%) | (95%CI:99.0% -99.7%) | (95% CL:0.3%-1.0%)
: Fetal Sex 99.8% Accuracy (95% Cl: 99.1 - 99.9%)

NIFTY

Non-invasive Fetal Trisomy Test
Your baby. Our priority.

NIFTY test is a sale, accurate and reliable:
prenatal screening test for detecting

Down's syndrome and other
genetic conditions.

Gestational Weeks:
10-24 weeks

Accuracy:

False Positive rate <0.1%
Detection rate >99%

harmony

PRENATAL TEST
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BRAK WYNIKU NIPT

» Wczesny wiek ciazowy - frakcja cffDNA zbyt niska <10 tc

» ptodowe cfDNA = ok. 11-13% catkowitego cfDNA w krazeniu matki w péznym |
i wezesnym |l trymestrze ciazy,

» nawet do 50% w okresie okotoporodowym

» Nieoptymalne pobieranie prébek
» probéwka z EDTA
» odwirowac w ciagu 6h;

» przechowywaé w temp -80°C; ew. specjalna probowka (np. Cell-Free DNA
BCT) - do 5 dni w temp. pokojowej

BRAK WYNIKU NIPT

» Otytos¢ - frakcja ptodowa cfDNA maleje wraz ze wzrostem masy matki
» wieksza objetos¢ osocza u pacjentek z otytoscia,
» wazrost ilosci matczynego cfDNA,

» przewlekty stan zapalny i zwiazana z nim $mier¢ komérek u pacjentek
otytych
ryzyko niskiej frakcji ptodu wzrasta przy wadze matki juz od 81 kg

Canick, Patomaki 1 wsp. (2013), Ashoor, Poon  wp. (2012)
» Kariotyp ptodu
Srednia frakcja wolnego DNA ptodowego w 10-20 t.c.:
euploidia & 11-13%
trisomii 21 = 13-15%
trisomia 18 = 9%
triploidia = <4%

NIPT - rodzaje testow, wybor odpowiedniego testu do sytuaciji klinicznej, wyniki fatszywie dodatnie i fatszywie ujemne



BRAK WYNIKU NIPT

» Inne czynniki:

» Stosowanie przez matke heparyny drobnoczasteczkowej przed 20.
tygodniem ciazy

» Ciaza w wyniku zaptodnienia pozaustrojowego (IVF)
» Ciaza blizniacza (mniejszy udziat frakcji ptodowej kazdego z blizniat)

TARON, PRENATAL DGN 2016

} ©00

Ultrasound Obstet Gynecol. 2015
A unified approach to risk assessment for fetal aneuploidies
Wright D, Wright A, Nicolaides K, et al.

FETAL FRACTION

CfFfDNA (NIPT)

Ultrasound Obstet Gynecol. 2017
Analysis of cell-free DNA in maternal blood in screening for
aneuploidies: updated meta-analysis.

Gil M, Accurti V, Santacruz B, et al.

Nowsrscomy 21

Ultrasound Obstet Gynecol 2020; 56: 215-224
State-wide utilization and performance of traditional and cel-free DNA-
based prenatal testing pathways: the Victorian Perinatal Record Linkage
(PeRL) study

A. Lindquist, L. Hui A. Poulton, et al

FPR [%]

0,04%

0,14%

0,14%

Posie kelbood rtio (95% 1) 2506 (1408
Negatie likeibood rato (95% CI 00030 (0.010-0.0085)

0(000,000-042)

Prenatal Sensitivity for | Sensitivity for T21, | Specificity for T21, | Screen-positive rate
testing T2 (E%CN) | TIBandTI3% | TI8and TI3(% (% (9% C) N= 61877
pathway (©5%Ch) (©95%CN)

CFiSalone(n  87.95(79.22- 57 (82.64-93. 97.25(97.10-97.40) 294(278-3.09)

5275 92320383 aoams) w3934185176) 3290e5275) POROWNANIE:
CfDNA lone 100 (93.69-1 100(95.00-100) 9993(99.86-9996)" 1210031427 + TESTU ZLOZONEGO W|
(n=12486) (67/57) @373) (1218412193) (15112486) 2.622.16~ TRYMESTRZE,
2.701'(3011!1466) N CfDNA
+ TESTU POCZWORNEGO
Sssaenen 5000045

esed fo oy 21.

CZULOSC cDNA DLA T21, T18, T13 WYRAZNIE
WYZSZA NIZ TESTU POLACZONEGO

SKRINING cff DNAW CIAZY BLIZNIACZEJ

v

g:z;ul_’%‘éc' metody jest nizsza niz w ciazach pojedynczych, dla trisomii 21 wynosi ok.
,7%.

v

W ciazach trojaczych i wyzszego rzedu ocena ryzyka trisomii mozliwa tylko na
podstawie markerow ultrasonograficznych.

W ciazach jedno: tycznych wolne DNA obu ptodéw moze by¢ analizowane
zgodnie z zasadami dla ciazy pojedynczej.

Gtéwnym kryterium wiarygodnosci testu jest warunek, ze catkowita frakcja
wol&ggo DNA obu ptodow przekracza 4% catkowitego wolnego DNA w krwiobiegu
matki.

v

v

» Wspolna frakcja wolnego DNA ptodowego, zaréwno w ciazach blizniaczych jedno-
jak i dwuzygotycznych, jest zawsze mniejsza niz dwukrotnosc cff DNAw ciazy

pojedynczej.

W ciazach d nych wiekszy Ot ik wynikow fatszywych oraz

wyzszy odsetek badan, w ktorych uzyskanie wyniku nie jest mozliwe.

v

Przyczyny otrzymywania wynikow
fatszywie dodatnich

> zj ego (vanishing twin) - konsultacja z

laboratorium wykonujacym badanie (obumarty aneuploidalny ptod)

v

aberracja chr jedynie w toz (CPM - confined placental
mosaicism) - moze wystapi¢ nawet w przypadku 1-2% ciaz
aberracja chromosomowa stwierdzana w badaniach kariotypu u matki
(np. niskoprocentowe mozaiki trisomii chromosomaéw)

e &

v

nowotwory ztosliwe u matki (cfDNA kom. nowotworowych w krwiobiegu
matki)

matka jako biorca przeszczepu, po transfuzji krwi (chromosomy ptci)

¥

wspotczynnik wynikow fatszywie dodatnich jest znaczaco wyzszy dla
chromosomu 13 pary

NIPT - rodzaje testow, wybor odpowiedniego testu do sytuaciji klinicznej, wyniki fatszywie dodatnie i fatszywie ujemne




Przyczyny otrzymywania wynikow
fatszywie ujemnych

» zbyt niski procent frakcji cff DNA w stosunku do wolnego DNA matki

» aberracja chr stwierdzana jedynie w komoérkach ptodu
a nieobecna w trofoblascie (TFM - true fetal mosaicism)

BADANIA cfDNA W KIERUNKU INNYCH
NIEPRAWIDLOWOSCI GENETYCNYCH

v

Mozliwe jest wykryae aneuploidii innych chromosomow (np. trisomii 16),
P oparty -kliniczna
uzytecznusc w1elu wynlkuw nie zostata ukreslona gobumama we wczesnym okresie
ciazy, p ia, ograniczenie i do u)

Badania przesiewowe w kierunku wybranych mikrodelecji. oferowane przez
niektore firmy (np. 2: 3'1 2 zespvz;rDlGeorgea, 5P - zespét Cri-du-chat, 1p36|
15q - zespoty Pradera-Willie: go i Ang%lmana) dodatnia wartosc predykcyjna
poczatkowo stosunkowo niska, modyfikacja interpretacji wynikow =
wyzsze wartosci predykcyjne 722

PROBLEMY KLINICZNE

> potwierdzony odsetek pozytywnych wynikéw badai przesiewowych jest kilkakrotnie
wyzszy niz zgloszona czestosc wystepowania (niepetna penetracja, niedostateczne
rozpoznanie zaburzenia po urodzeniu, wysoki odsetek samoistnych poronien i inne).

» badanie cfDNA w kierunku np. ji nie moze by¢ ielnie do
podejmowania decyzji dotyczacych ciazy
> dostepne na rynku badania przesiewowe w kierunku zaburzer pojedynczego genu przy
u cfDNA - rutynowe stosowanie kliniczne pozostaje w duzej mierze
ebsperymentalne

v

v

BADANIA cfDNA W KIERUNKU INNYCH
NIEPRAWIDLOWOSCI GENETYCNYCH

» Swiatowe wytyczne NIE ZALECAJA !!! wykonywania ,rozszerzonego NIPT”*
(SMFM, ACOG, ISUOG, ACMG, RANZCQG)

> Wy, ia zwiazane z iem zgody duza ilo$¢ wynikéw fatszywie
pozytywnych, potencjalny wzrost ilosci procedur inwazyjnych

» Wymagane dodatkowe poradnlctwo genetyczne, dodatkowe badania laboratoryjne i
je kliniczne do z wynikami
pozytywnymi

* w kierunku innych aneuploidii, mikrodelecji/mikroduplikacji, czy
zaburzert pojedynczych genéw

CHARAKTERYSTYKA TESTOW DOSTEPNYCH NA RYNKI

| e
o o o o o
e I T T . o o - -~
yT———
frseme by s e . fana e
oo e e e fra ™ e
— i . (N e o e
T o
— e
e W81 |powie 10W) e iy sy o]
[t oot 9530 e — r fakomvioon) [rak oo acom)
S e e e fr ™ e
T
———
e L T e T L
st
- e o s

&isuog..

ISUOG updated consensus statement on the impact of
FDNA ancuploidy testing on screening policies and prenatal
uln-asonnd practice

2017r.

1. Wszystkim kobietom nalezy p Y niezaleznie od ich zamiaru poddania sig
testom cfONA \
11, Wyniki nalezy odniesieniu do ryzyka a-priori | frakcji cCONA plodu. testu cfDNA

. plodu s3

do badania kariotypu ptodu i/ lub mikromacierzy, bez wzgledu na badanie
NIPT \

IV. W praypadku niepowodzenia testu cfDNA, pacjentka powinna
o badaniach
V. Test cfONA e j

niezgodnos¢ migdzy nieprawidiowym wynikiem testu cfONA a

ie testu)

i wymagane s badania inwazyjne w pryp:

yniku. Gdy wystgplXe
nalezy i /"

badaniem

inwazying
VI. Dokladnosé oznaczenia fDNA w cigzach blizniaczych powinna byé dalej badana
VII. Réznice w wydajnosci testu cfDNA wediug réznych dostawcéw powinny by¢ dalej badane

i, nie zostat
mikrodelecji na podstawie cfDNA

TAKE HOME MESSAGE

Pomimo, ze badanie cff DNA
charakteryzuje sie bardzo wysoka
czutoscia i specyficznoscia, nalezy
pamietac, ze jest to wciaz badanie

przesiewowe i kazdy wynik
nieprawidtowy nalezy potwierdzic¢

metodami inwazyjnymi, a badanie USG
jest niezbednym elementem oceny
anatomii ptodu !!!

NIPT - rodzaje testow, wybor odpowiedniego testu do sytuaciji klinicznej, wyniki fatszywie dodatnie i fatszywie ujemne



NOTATKI

NIPT - rodzaje testow, wybor odpowiedniego testu do sytuaciji klinicznej, wyniki fatszywie dodatnie i fatszywie ujemne



DIAGNOSTYKA INWAZYJNA - TECHNIKI POBRANIA MATERIALU
DO BADAN (CVS, AC, KORDOCENTEZA), RYZYKO ZWIAZANE
Z DIAGNOSTYKA INWAZYJNA

dr hab. Jakub Kornacki
kuba.kornacki@wp.pl

Cele inwazyjnej diagnostyki prenatalnej Cele inwazyjnej diagnostyki prenatalnej

+ Rozpoznawanie choréb genetycznych u ptodu o ) _
aberracje chromosomowe * Rozpoznawanie niedokrwistosci u ptodu ?

inne choroby genetyczne
choroby monogenowe » Diagnostyka zaburzeri hormonalnych

zespoly mikrodelecji, mikroduplikacji np. w przypadku wola u ptodu

« Poszerzenie diagnostyki wad ptodu (amnioinfuzja)
» Diagnostyka zakazen ptodu

toksoplazmoza
cytomegalia

parvowiroza (B19)

Inwazyjna diagnostyka prenatalna Wskazania do biopsji kosmowki

+ Podejrzenie choroby genetycznej ptodu

R Biopsja kosméwki (CVS) wada plodu , zespétwad, NT 2 3,5 mm

=10 (1 1 ) -13+6 tydzieﬁ ciaiy + Podwyzszone ryzyko choroby genetycznej ptodu

w tescie ,Zlozonym” (> 1:300 wg PTGIP ; > 1:100 wg FMF), takze
. . ryzyko posrednie (1:300 (1:100)-1:1000)
* Amniopunkcja

> 15 tyg.cigzy wHEL
nosicielstwo zréwnowazonej translokacji chromosomowej u
rodzicéw (5-30% ryzyko urodzenia dziecka z niezréwnowazong
+ Kordocenteza - . aberracjg w przypadku posiadania chorego dziecka z poprzedniej cigzy)
> 18 tyg. cigzy V0 "
Invasive Prenatal Testing for Aneuploidy Obstet Gynecol 2007
UOG 2016 ISUOG Practice GuidelinesUOG 2016

Diagnostyka inwazyjna - techniki pobrania materiatu do badan (CVS, AC, kordocenteza),
ryzyko zwigzane z diagnostyka inwazyjna



Wskazania do biopsji kosmowki

nosicielstwo inwersji chromosoméw u rodzicéw (5-10% ryzyko urodzenia
dziecka z aberracjg w przypadku posiadania chorego dziecka z
poprzedniej ciazy)

mozaicyzm u jednego z rodzicow (np. pacjentki z trisomig 21)
podwyzszone ryzyko urodzenia dziecka z chorobg monogenowa

(nosicielstwo mutacji u rodzicéw, urodzenie w poprzedniej cigzy
dziecka z chorobg monogenowa)

uposledzenie umystowe u wezesniej urodzonego dziecka ?

lek przed urodzeniem dziecka z zespotem genetycznym ?

Wskazania do amniopunkcji genetycznej

« Wysokie ryzyko trisomii w tescie potaczonym (ztozonym)

>1:100 (wg FMF), > 1:300 wg PTGIP

ew. ryzyko posrednie 1:100-1000 (FMF); 1:300 - 1:1000 (PTGiP)
«NTz3,5mm

+ Pojedyncza wada plodu o ktorej wiemy e czesto wspdtistnieje z
zespotami genetycznymi np. AVSD, omphalocele, CDH itd.

« Zespo6twad ptodu (zawsze)

Wskazania do amniopunkcji genetycznej
« Wysokie ryzyko trisomii lub innych zespoléw genetycznychw NIPT
« Choroba genetyczna monogenowa u potomstwa pacjentki w wywiadzie
- w chorobie autosomalnej recesywnej, przy znanej mutacji u potomstwa i
potwierdzonym nosicielstwie u obojga rodzicéw
- w chorobie autosomalnej dominujgcej (b. rzadko) znana mutacjau
potomstwai u jednego z rodzicow
« Early-onset FGR (< 24 tygodnia) gdy EFW < 3 centyla
+ FGR + wada plodu

* FGR + wielowodzie

Inne wskazania do amniopunkeiji (amniopunkcja diagnostyczna)

+ Zakazenie Toxoplazam gondiw cig2y (co najmniej 6-8 tyg po potwierdzonym
zakazeniu) — badamy plyn metoda PCR , wykrywamy genom pasozyta w
ptynie owodniowym

dodatniwynik —— zmiana leczenia na bardziej radykalne
(Pirymetamina + Sulfadiazyna)

+ Zakazenie CMV (analogicznie)
dodatniwynik "~ Valacyklowir? Immunoglobulinaanty CMV?

Inne wskazania do amniopunkcji (amniopunkcja diagnostyczna)

+ Zakazenie PV B19

+ Woleu plodu
w celu oceny funkeji tarczycy u plodu poprzez ocene stezenia
hormondw w plynie owodniowym

+ Bezwodzie o niejasnej etiologii (amnioinfuzja)
w celu poszerzenia diagnostyki
w celu terapii ptodu ?

Przeciwwskazania do amniopunkgji

¢ kliniczne objawy zakazenia

* gorgczka

* krwawienie

« krwiak podkosméwkowy (CVS)

+ brak fuzji blon (owodnia/ doczesna)

Diagnostyka inwazyjna - techniki pobrania materiatu do badan (CVS, AC, kordocenteza),
ryzyko zwigzane z diagnostyka inwazyjna




Czestosé powikian po amniopunkgji (utraty cigzy)
wykonanej po 15 tygodniu cigzy wynosi okoto 0,3%

0,5%

Salomon et al. UOG 2019

Powiktania po amniopunkcji
* pekniecie bton ptodowych

+ utrata ptodu (poronienie, poréd przedwczesny)
w ocenie zwigzku miedzy wykonanym zabiegiem a
utratg ptodu pod uwage bierze sie okres 3-5 tygodni

» zakazenie
opisywano przypadki wstrzagsu septycznego z
towarzyszagcym DIC w ciagu 24-36 h po zabiegu
(goraczka + bdl podbrzusza)
etiologia: E coli

Kordocenteza

> 18 (20) tyg. ciazy

ok. 2 ml krwi z zyly pepowinowej

Inne (pozagenetyczne) wskazania do kordocentezy

+ podejrzenie niedokrwistosci ptodu

konflikt serologiczny

zakazenia (parwowirus B19, cytomegalowirus)
« niedokrwisto$é u ptodu w celu terapii

« tachyarytmia u ptodu w celu terapii

* w zabiegach pod kontrolg usg
w celu zwiotczenia ptodu

Powiktania po kordocentezie

czestosé ok. 2-5%

- krwawienie (krwiak) w miejscu naktucia pepowiny
- bradykardia u ptodu

- zakazenie wewngtrzowodniowe

- oddzielenie tozyska

- $mier¢ ptodu (> 2%)

- immunizacja matki Rh ujemnej krwinkami ptodu

Diagnostyka inwazyjna - techniki pobrania materiatu do badan (CVS, AC, kordocenteza),
ryzyko zwigzane z diagnostyka inwazyjna



WYBOR ODPOWIEDNIEGO TESTU GENETYCZNEGO,
KONSULTACJA WYNIKOW | DALSZE POSTEPOWANIE

dr hab. Jakub Kornacki

kuba.kornacki@wp.pl

Od czego zalezy wybor odpowiedniego testu genetycznego ?
+ Jaka informacje chcemy uzyskaé ?
+ Co podejrzewamy ?
+ Co sugeruje badanie nieinwazyjne ?
test ztozony
usg
wolne DNA plodu

+ Dostepnos¢ danego testu

* Koszt

Badanie kariotypu plodu (metoda cytogenetyki klasycznej)

* wykrywa klasyczne aberracje chromosomowe czyli zmiany wielkosci > 4
miliona par zasad (Mb) (4-10 Mb)
+ wymaga hodowli komérkowej amniocytow

* trisomie, monosomie, poliploidie (triploidia)

* duie delecje

* duze duplikacje chromosomowe

* inwersje

* zréwnowazone i niezréwnowazone translokacje chromosomowe
* chromosomy pierscieniowe

+ chromosomy markerowe

Badanie kariotypu

+ wynik po 7-14 dniach

+ aktualnie nie jest juz ,zlotym standardem” w genetycznej diagnostyce prenatalnej
(wyparte przez aCGH)

» coraz rzadziej wykonywany w duzych osrodkach diagnostycznych z uwagi na
ograniczong ilo$¢ informacii jaka uzyskujemy z badania

Badanie kariotypu

Ewentualne wskazania to:
+ wysokie ryzyko konkretnej trisomii w tescie ztozonym lub w
w ocenie fIDNA

+ wysokie ryzyko konkretnej trisomii w oparciu o nieprawidtowy obraz
usg (bardzo charakterystyczny zespdl wad)

+ wysokie ryzyko triploidii u ptodu w oparciu o nieprawidtowy obraz usg

+ translokacja zrowr 1a u jednego z rodzicéw

* mozaikowos$¢ u cigzarnej

Wybdr odpowiedniego testu genetycznego, konsultacja wynikéw i dalsze postepowanie




FISH (Fluorescence in situ hybridisation)

+ Pozwala na szybka (24-48h) identyfikacje podstawowych aberraciji
chromosomowych, trisomii 13,18,21, aneuploidii chromosoméw piciowych,
triploidii takze konkretnych mikrodeleciji (rzadko wykorzystywane)

+ Nie wymaga hodowli komdrek

+ Metoda przydatna w sytuacji gdy istnieje potrzeba bardzo szybkiego uzyskania
wyniku , w celu np. podjecia decyzji o postepowaniu inwazyjnym,
w terapii ptodu albo ratowaniu lub nie ratowaniu Zycia w sytuacji objawow
zagroZenia

QF-PCR (Quantitative fluorescence polymerase chain reaction)

* Inny szybki test identyfikujacy w ciagu 1-3 dni najczgstsze aneuploidie u plodu
(trisomie 21,13,18, aneuploidii chromosomoéw plciowych, triploidie)

= Zastosowanie jak FISH
+ Nie wymaga hodowli
+ Nie wykrywa mikrodelecji , mikroduplikacji , translokacii

« W naszej praktyce test jest wykonywany kazdorazowo przed badaniem aCGH

Mikromacierze kliniczne (array CGH (aCGH))

* wykrywa, poza duzymi aberracjami chromosomowymi, submikroskopowe zmiany
genomowe — mikrodelecje i mikroduplikacje, ktére sq czgsta przyczyng wad
wrodzonych, ale takze niepowdzen rozrodu, niepetnosprawnosci intelektualnej,
spekirum autyzmu

= wykrywa zmiany wielkosci ponizej 50 tysigcy par zasad (50 Kb)

« aktualnie ,zloty standard” w prenatalnej diagnostyce genetycznej ,
zwlaszcza jesli wskazaniem jest wada anatomiczna plodu lub zespét wad plodu

* nie wykrywa triploidii i zréwnowaZonych translokacji chromosomowych

aCGH w diagnostyce prenatalnej
« Plyn owodniowy (5-10 ml)
+ Kosmdwka

+ Krew plodowa (1-2 ml)

* Materiat z poronienia samoistnego/ $wieza kosméwka

+ Obumarcie plodu/ fragment loZzyska, pepowiny, watroby, $ledziony

Wskazania do badania materiatu ptodu metodg aCGH

+ Pojedyncza wada plodu o ktérej wiemy ze czesto wspdlistnieje z zespotami
genetycznymi np. AVSD, omphalocele, CDH itd.

+ Kazda inna pojedyncza wada plodu, poza rzadkimi przypadkami wad, ktore
niezwykle rzadko wspdlistnieja z zespolami genetycznymi (np. wytrzewienie?)

» Zespdt wad ptodu

+ NT=23,5mm

+ FGR + wada plodu (niezaleznie od tygodnia cigzy)

Wskazania do badania materiatu ptodu metoda aCGH

« Early-onset FGR (< 24 tygodnia) gdy EFW < 3 centyla
+ FGR + wielowodzie

» Wada plodu (kazda pojedyncza) + wielowodzie

Wybdr odpowiedniego testu genetycznego, konsultacja wynikéw i dalsze postepowanie



aCGH w wadach anatomicznych ptodu

+ Pozwala na wykrycie okolo 9-10% dodatkowych zmian genetycznych
(takze tych o niejasnej patogennosci) u plodow z wadami rozwojowymi wszystkich
narzaddw (ukladdw), w pordwnaniu do standardowego badania kariotypu

Chau , Choy Curr Opin Obstet Gynecol 2021

f‘_ 1 y Analysis in Fetuses
with Growth Restriction and Normal Karyotype:
A Systematic Review and Meta-Analysis

, Ll ot
Francese Pigueras®

. i e
P . B 1o o et o . R o LA,
P

+ a CGH wykrywa ok 4% dodatkowych nieprawidtowosci genetycznych, w
poréwnaniu do badania kariotypu, u ptodéw z FGR , bez wad rozwojowych

+ aCGH wykrywa ok 10% dodatkowych nieprawidlowosci genetycznych, w
poréwnaniu do badania kariotypu, u plodéw z FGR i wadami rozwojowymi

Sekwencjonowanie nowej generacji (NGS)

= WES (Whole exome sequencing)

* WGS (Whole genome sequencing)

= Analiza calego lub prawie calego genomu
« Wykrywanie zmian wielkosci 1 pary zasad

« Nadal wysokie koszty!!!

Podstawowym wskazaniem do WES jest zespot

wad plodu , trudny do przypisania konkretnemu
zespotowi genetycznemu, w tym konkretnemu zespotowi
monogenowemu; takze tam gdzie mimo zespotu

wad ptodu wynik aCGH jest prawidtowy

DOk 10350pds5

GRIGINAL ARTICLE DiAGNGsis WILEY

Diagnostic yield of exome sequencing for prenatal diagnosis

of fetal structural anomalies: A systematic review and meta-

analysis

Rhiannon Mellis* = | Kathryn Oprych® | Elizabeth Seotchman® | Melissa HIll o |

Lyn § Chitty?

U plodéw z wadg lub zespolem wad réznych narzadow i uktadéw , WES pozwala
na wykrycie dodatkowych ok 30% zmian genetycznych, w tym tych o nieznanej

patogennosci , w pordwnaniu do aCGH 2022

Badania molekularne (targetowe)

+ Badania ukierunkowane na wykrycie konkretnej mutacji

« Badania w celu wykrycia konkretnego zespolu genetycznego
(panel genowy) przy typowym obrazie usg to sugerujgcym

Wybdr odpowiedniego testu genetycznego, konsultacja wynikéw i dalsze postepowanie




Konsultacja wynikow

+ Perinatolog , ewentualnie ginekolog-poloznik

zagrozenie , rokowanie w trakcie cigzy i w okresie okoloporodowym
» Genetyk

omdwienie rokowania na przysziosé

zaplanowanie ewentualnych dodatkowych badari

objecie badaniami czlonkéw rodziny

Czes$¢ wynikéw nie ma znanego znaczenia patogennego !!!

(aCGH, WES)

NOTATKI

Wybdr odpowiedniego testu genetycznego, konsultacja wynikéw i dalsze postepowanie



PRZESIEWOWE BADANIE W || TRYMESTRZE
(18-23 TYGODNIE CIAZY - ANOMALY SCAN)

dr hab. Agata Szpera

agata.szpera@gmail.com

+ Szczegdlowa ocena narzgdéw plodu
+ Okreslenie EFW i wieku cigzowego na

+ Qcena poplodu
+ QOcena ilogci plynu owodniowego

Cele

podstawie parametrow biometrycznych

Wymiar dwuciemieniowy- BPD
(biparietal diameter)

»od zewnatrz do wewnatrz”

+  przekrdj poprzeczny na wysokodci wzgdrz

+ kat insonacji 90°

+  symetryczny obraz pétkul mézgowych, niewidoczny mézdiek
+  widoczne echo srodkowe z jama przegrody przezroczystej

Obwod gtowki ptodu- HC
(head circumference)

Elipsa obejmujaca zewnetrzny zarys czaszki ptodu

*widoczna barika zotadka
*nerki niewidoczne

Obwod brzucha ptodu- AC
(abdominal circumference)

Elipsa obejmujaca zewnetrzny zarys brzucha ptodu

+przekroj w plaszczyinie poprzecznej
+#yta pepowinowa na wysokosci zatoki watrobowej

Przesiewowe badanie w Il trymestrze (18-23 tygodnie ciazy — anomaly scan)




Dtugosc kosci udowej- FL (femur length)/
dtugosé kosci ramiennej- HL (humerus

Najdalsze korice czesci kostnej, bez uwzgledniania czesci chrzestnych

sy ey

Szacunkowa masa ptodu- EFW
(estimated fetal weight)

+pomiar w najdluzszej osi

*kat insonaci: 45-90° . Szacunkowa masa ptodu (EFW) lub AC =
bazowy parametr dla diagnostyki
péiniejszych zaburzed wzrastania

+ Formuta Hadlocka- metoda z wyboru
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Przesiewowe badanie w Il trymestrze (18-23 tygodnie ciazy — anomaly scan)



Nerki, pecherz moczowy

MIEDNICZKI NERKOWE
+  przekidj poprzeczny (AP, PA)
«  >Tmm = odrodekreferencyjny

PECHERZ MOCZOWY

+  dobrzusznego prayczepu pepowiny
*  18tc.- l4mm

* 22tc.-23mm

qugostu p ‘ Przekrdj poprzeczny

Przekrd] strzatkowy

Rozszezep kregosiupa> czgstozmiany w OUN |

tozysko

Potozenie wzgledem UW kanatu szyjki macicy

Szyjka macicy

pomiar w osi podiuznej

powinna zajmowaé okelo 50-765% obrazu

unikanie nadmiemege nacisku na szyjke przez sonde
badanie powinne trwaé 3—5 min.

<o najmnigj 3 pomiary, istotny najkrétszy pomiar

Uwidocznienie obrazu 4 jam serca (4CHV) z krzyzem

Serce i

[
ey

*  otwér owalny z zastawka wychylajaca sie do LP

» krzyi serca

+ ciagloé¢ przegrody m-komorowej

» zastawka trojdzielna nizej niz zastawka dwudzielna
* PK=> moderator band
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Przesiewowe badanie w Il trymestrze (18-23 tygodnie ciazy - anomaly scan)




WSKAZANIA DO POGLEBIONEJ DIAGNOSTYKI OBRAZOWEJ
(ECHOKARDIOGRAFII, NEUROSONOGRAFII, MRI)
W PIERWSZYM, DRUGIM | TRZECIM TRYMESTRZE CIAZY

dr Rafat Iciek
ralfiho@o2.pl

Wyktad dostepny w elektonicznej wersji streszczen (www.medvisa.pl/prenatal)

NOTATKI

Wskazania do pogtebionej diagnostyki obrazowej (echokardiografii, neurosonografii, MRI)
w pierwszym, drugim i trzecim trymestrze ciazy



ISTOTNE ELEMENTY DIAGNOSTYKI lll TRYMESTRU

dr hab. Agata Szpera

agata.szpera@gmail.com

USG w 1l trymestrze USG w Il trymestrze- wady ptodu

Wczesniej przeoczone Ujawniajace sig na pozniejszym etapie ciazy
Zwigkszenie wykrywalnosci:

# Trudnewarunki badania (BMI, ulozenie ptodu} +  Wady kory mbzgowej
1. FGR/SGA . . )

=« Pomylka badajacego * Maloglowie/ wodoglowie
ZRLCE o Wadylatwiejwidoeanew poiniejszej ciaty o Niedrotnoséjelit

3. Nieprawidlowego polozenia plodu *  Wady uktadu moczowego (poszerzenie UKM)

4. Wad plodu * Dysplazje kostno-szkieletowe

Lt pragrsecy srvanieg el

How often do we identify fetal abnormalities
during routine third-trimester ultrasound?
= .

How often do we identify fetal abnormalities
during routine third-trimester ultrasound?

A systematic review and meta-analysis
ramees

review and

y
Bt 1 B, 8 Rt M8 R L b AT Fapapranyion”

13 badar; 72 badanie przesiewowe |Il trymestru, 2>
ocena EFW, 4-* niejasna procedura

+  WADY UKEADU MOCZOWO-PECIOWEGO
(NAJCZESCIEJ [50%) - poszerzenie UKM, torbiel
jajnika, jednostronna agenezja nerki, nerki

U 3,68/1000 kobiet z wczesniej wykonanym badaniem
przesiewowym rozpoznano wade dopiero w Il

trymestrze policystyczne)
= 5 — — + WADY OUN (wodogtowie)
Czestosé rozpoznania wad: - WADY SERCA (VSD)

+ Ocena EFW- 1,5 /1000
+ Badanie przesiewowe Il trymestru- 3,8/ 1000

Istotne elementy diagnostyki Ill trymestru




OCENA WZRASTANIA PLODU

T 20. - 22. tydzier cigzy
Cigza niskiego ryzyka 28. - 32. tydzieri ciazy
Po 40. tygodniu ciazy

20.-22. tydzien ciaky

FGR SGA
& EFW<3 p+prawidlowy Doppler » EFW<10p,ale=3p
o UA-PI=95p
®  MCA-PI<5p Fw<1
s CPR<Sp E op
.

Plwtt. macicznych>95p

CPR (cerebroplacental ratio; wskainik mézgowo-pepowinowy):

Ciaza wysokiego ryzyka
40. tydzien ciazy a potenc P 83y FGRISGA
i 2 PIIMCA P
Korluje 2 ryzykiem niekorzystaych wynlkdw okolopordovych
o - - goiniewielkie obn naczyhméap
ek el i o ——— *+  Giéwny problem: postepowanie

Consensus definition of fetal growth restriction: a Delphi
procedure

Duze ryzyko weczesniactwa

*  Dua zachorowalnosé | umieralnodc
okeloporodowa

+  70% towarzyszy nadciénieniu tqm\czemun

kwasicy
u phodu i IUFD

o
5. J. GORDIP BEUNE, B. THILAGANATHANS, A. PAPAGEORGHIOUY, ciaty B
A.A. BASCH. N. BAKERS, K. M. SILVERY, K. WYNIA®* and W. GANZEVOORT} WCZESNE ZMIANY W DOPPLERZE U
! | Nieprawidiowy BPP M
BARDZO |
FGR <32. tc. it J Obnizone STV A
30% PLOD 4 Deceleracjezmienne tR:
[:oporu T :oporu J.oporu | |
AC/EFW = 3. centyla lub UA-AEDF AC/EFW = 3. centyla E
LUB LBz2z HIPOKSEMIA - HIPOKSJA - KWASICA
1. AC/EFW < 10. centyla w polaczeniu z 1. AC/EFW < 10. centyla HIPOKSEMIA—HIPO! “KWASICA
2. UtA-PI= 85, centyla iflub 2. AC/EFW - spadek o co najmniej 2 kwartyle w FGR>32. tc. PLOD LUB o
siatce centylowej 70% PRZYROST 3
: - MASY PLODU i
3. UA-PI>95. centyla 3. CPR <5. centyla lub UA-PI>95. centyla
*  Gidwny problem:diagnoza R
= Miska zachorowalnosci
umieralnoséokoloporodowa | NORMA | (ggsﬂg% LCPORU || NORMA £
*  18%towarzyszy NT weialy E
s "~ FGR-monitorowanie
A
Stopien | Patofizjologi Kryterium (wystarczajace jedno z) EFW=<3
a gy ’; Doppler + AFI/MVP 1x /tydzien
EFW/AC<3. ¢ lub i KTG od 34. tc. 1x/tydzien
| EAWAA10.C1 Istopied | UAPI>9Sp | = —" EFW co 2 tygodnie
Iagacha 1 Mea Ly p Liczenie ruchéw plodu
niewydolnosé UtA P1 >%5p P
RARALLAAN R
Cigha Doppler 2-3x/tydzien
Il niewydolnoié I stopien | UA-AEDV  HOSPITAUZACIA o KTG codziennie
g Liczenie ruchéw plodu
ke Monitorowanie co 12-24 godziny
ki UA-REDV T sl
[ ::::q i stopien | pypl>95 p HOSPTALIZACIA KTG codziennie
u plodu e Liczenie ruchéw plodu
s Wsteczna/brak fali aw DV

IV stopien | STV w KTG <3,5 ms HOSPITALZACIA Ciagly nadzér KTG i ce
Deceleracje w zapisie KTG )
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EFW=3p
CPR<Sp 24+0d025+6  26+0d028+6  29+0do31+6 [BPI0MOBRE] =34+0(232) 38:0do37+6 [BER0GOEITON
Istopien | UAPI>95 p W it
MCA Pl <5 p | AEDF lub REDF w UA: kontrola doppler co 2-3 dni |
UtA PI >95p
Postepowanie Poréd gdy Porod gdy Porod gy Porad gdy PI-
indywidualne brak/wsteczna  brak/wsteczna AEDF w UA UA > 95
Il stopien | UA-AEDV HOSPITALIZACIA >34 tc. fala aw OV falaaw DV lub centyla
L e V| Mhatidiben lub lub STV <45 ms lub
STV <2.6 ms STV <3.0 ms. AC/EFW <3
CC- po wezesniejszym przeprowadzeniu centyla
| UA-REDV kursu sterydoterapii w przypadiku
i stopied | py.pi>95 p HESFTAUZACM V. icHlowych rapiséw KTG lub
- —_— uuzymujacego sig REDV (7) T T
= poma;zejqces\g deceleracje & powu;zaiqcesig deceleracje
o = nieprawidtowy ik BPP (<4 punkty) +  nieprawidiowy wynik BPP
Wsteczna/brak fali a w DV . wskaza':\lia matc‘zvynr“; 5 (=4 p..:k,; i
IV stopieri | STV w KTG <3,5 ms HOSPITAUZACIA y. Pilne zakoriczenie cigzy cc ¢ STV<45ms
Deceleracje w zapisie KTG : ::':"”:DF“ i
Na podstavia: SUOG. o el smallfor-gestasonalage fetus ZAN Y
and fetal growth restriction. Ulrasound Obstet G,mxol 2020

Wykorzystanie USG w wykonywaniu
obrotu zewnetrznego

Rekomendacje
- Poréd naleiy ukofiezys cigeiem cessrskim
wohienia

AL 2 wylaszeniem poniZach aytuacil Kinlezryeh,

2 . o fdzie portd mote byé peowadzony drogami natury:

Ukonczenie ciazy * woldy bih nolod

+ 3amoistnego porodu BrIedwozeanego pred 25,
tygodniem ciazy (Kategoria C),

* ropomnania polodenia misEnicowego w trakeie

N
Hategoria D)
Indukcja porodu migdzy - Wor ;
384023940 tc. P st coneaeg b 5. Wi oty
(Kategoria B).
Protokét postep ia przy probie wyl iaobrotu zewnetrznego

Protokot postepowania przy probie wykonania obrotu zewnetrznego

Podanie tokelizy- Fenoterol 1 amputka w 40m| 0.9% NaCl w pompie, przeplyw 10 mil/h;
START- godzine przed zabiegiem, STOP- godzine po zabiegu.
Ulozenie pacjentki na plecach lub w lekkiej pozyqu Trendelenburga weelu Ialwue_pszeg

plodu, AF1, lokalizacji tozysk o . dwrodzonychi mobilizacjimlednkyphduPadho!ana wiokyé
5 8 )\ 4 PR
j. Po badaniu pRcheT dy BRADYKAR m.zaprzmﬁpromdmy, uloz pacjentke
minuty aby FHR wrécila d przed i

Pobranie krwi od paqeﬂlh- ocena murfologn grupy kmu zabezpleczeme krwi (w
przypadku koni pilnego cigcia B
Zalozenie dostepu dozylnqgo

Zebranie éwiadomej zgody na zabiegi na ciecie cesarskie

tym pry) dku na]cagscuej fizj ogkznym nashgpstwemuc[slou na pgpowmeijesl w

i obricenie

ie- wykonaj pilne

ia) - KTG +USG z oceng FHR
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KLUCZOWE ASPEKTY DIAGNOSTYKI | POSTEPOWANIA
KLINICZNEGO W CIAZY BLIZNIACZEJ
— DIAGNOSTYKA, ROZNICOWANIE, POSTEPOWANIE,

TERAPIA IN-UTERO

dr hab. Jakub Kornacki / dr Rafat Iciek
kuba.kornacki@wp.pl / ralfiho@o2.pl

Wyktad dostepny w elektonicznej wersji streszczen (www.medvisa.pl/prenatal)

NOTATKI

Kluczowe aspekty diagnostyki i postepowania klinicznego w ciazy blizniaczej
- diagnostyka, r6znicowanie, postepowanie, terapia in-utero
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SonoScape

Obstetrics Imaging

The passion for innovation and caring through the health birth come to
the core of P60 series with leading technologies and streamlined workflow
to ease clinicians’ heavy burden in Obstetrics exams.

Single Crystal C1-6A

* Single crystal material and ingenious
craftsmanship generate excellent penetration
and S/N ratio for all 3 trimester and fetal heart
exams

Crafted Volume VC2-9

e Ultra-wide bandwidth, exquisite resolution and
penetration at high volume rate

* Compact and lightweight design for a more
comfortable grip

Auto NT

* Automates the measurement of fetal nuchal
translucency thickness in 2D image and reduces
operator dependency

S-Live

* Advanced rendering mode using a movable
virtual light source to generate a lifelike view

S-Fetus

Auto standard plane acquisition and biometry
measurement at extreme efficiency of 1 touch

10000+ cases verified 98% accuracy

Available on BPD, AC, HC, FL, etc.

Auto OB

Auto fetal biometry measurement for BPD, AC,
HC, FL, HL

Higher productivity with better repeatability
based on deep learning

Color 3D

More intuitive and realistic blood flow imaging
with speed and direction information

Auto Face

One key occlusions removal to show the lifelike
and clear fetal face



SonoScape

S-Live Silhouette Micro F

» Applies transparency to rendered structure » Effectively distinguishes minute vessels and low

* See-through fashion to identify normal anatomy geleEtdl o

and diagnosing complex congenital » Helpful to view fetal brain and fetal heart
malformations hemodynamics, placental insufficiency, etc
*S-Live Contour SHIE
* An innovative rendering technique to restore » Fast acquisition with high frame rate to visualize
detailed information of internal and external fetal heart anatomy

contours of the fetus

S-Depth *Sono-Assistant
» Uses different tints to display the distance * Customizable obstetrics scanning protocol helps
between the fetus and the probe and further streamline workflow while reducing keystrokes
indicate fetal position and exam time
*VCl with FreeVue Sono-Drop

* Fast and convenient on site wireless ultrasound
image transmission from the ultrasound system to
smart phones

* Applies a slice with a certain thickness and
rendering techniques on volume data to increase
contrast resolution.

* Acquires any plane of integral irregularly shaped
structures not available in 2D imaging from
volume data

Fetal Heart Blood Flow Conus Medullaris with 12L-A Fetal Inner Structure with S-Live Contour

Konrad Lewandowski Adam Nowaczyk
Sales Manager North and Middle East Europe Manager
+48 721 328 720 +48 784 894 276




PROGRAM KURSU
piatek ¢ 21.04.2023 r.

Wywiad rodzinny, diagnostyka prekoncepcyjna, zaplanowanie diagnostyki prenatalnej

11.30 - 12.00 )
ar hab. Jakub Kornacki
Przesiewowa diagnostyka 11-14 tygodni cigzy
12.00 - 12.30 | — USG + badania biochemiczne — wykonanie, interpretacja
prof. Jacek Brazert
12.30 — 13.00 Nieprawidtowy obraz USG ptodu w | trymestrze cigzy — dalsze postepowanie (CVS, AC czy NIPT)
: | dr Rafat Iciek
13.00 - 13.30 Test zlozc?ny — aspekt genetyczny i potozniczy
dr Rafaft Iciek
13.30 - 14.15 | Lunch
NIPT - rodzaje testow, wybor odpowiedniego testu do sytuaciji klinicznej, wyniki fatszywie
14.15 - 14.45 | dodatnie i fatszywie ujemne
prof. Jacek Brazert
Diagnostyka inwazyjna — techniki pobrania materiatu do badan (CVS, AC, kordocenteza),
14.45 - 15.15 ryzyko zwigzane z diagnostyka inwazyjna
ar hab. Jakub Kornacki
15.15 - 15.45 Wybér odpowiedniego testu genetycznego, konsultacja wynikow i dalsze postepowanie
: i dr hab. Jakub Kornacki
15.45 — 16.45 Przesiewowe badanie w Il trymestrze (18-23 tygodnie ciazy — anomaly scan)
’ I dr hab. Agata Szpera
16.45 - 17.00 | Przerwa kawowa
Wskazania do pogtebionej diagnostyki obrazowej (echokardiografii, neurosonografii, MRI)
17.00 - 17.30 | W pierwszym, drugim i trzecim trymestrze cigzy
dr Rafat Iciek
Istotne elementy diagnostyki lll trymestru
17.30 - 18.00
dr hab. Agata Szpera
Kluczowe aspekty diagnostyki i postepowania klinicznego w ciazy blizniaczej — diagnostyka,
18.00 - 19.00 réznicowanie, postepowanie, terapia in-utero

dr hab. Jakub Kornacki / dr Rafat Iciek

WARSZTATY: BADANIA PRENATALNE
sobota ¢ 22.04.2023 r.

09.00 - 13.00
13.00 - 14.00

Badania pacjentek
Lunch

Prowadzacy: dr hab. Agata Szpera, dr hab. Jakub Kornacki, dr Rafat Iciek




*S-Endometrium

*  Automatic endometrium recognition and
thickness calculation with one touch

* Reduces the operator dependency and improves
calculation consistency and repeatability

*4D HyCoSy with SPI

* Intuitively displays the morphology of uterus,
fallopian tube and bilateral ovaries through color
coding the arrival time of contrast agents

* Clinicians are provided with strong and confident
evidence to investigate tubal patency for
subfertile female

Endocavitary CEUS

* Transvaginal probes support CEUS to visualize
perfusion of tiny vessels for determining lesion
character in uterus and ovary.

* MPFI Time is able to color code the arrival time of
contrast agents to provide informative perfusion
analysis

SonoScape

*S-Follicle

+ Fast auto contour and size measurement with a
simple click on the follicle in B Mode

+  Save time with continuous clicks on the follicles
to achieve continuous measurement

AVC Follicle

*  Automatic volume calculation of follicle based
on volumetric data

» Uses various color coding for different follicles to
enhance intuitive display

* Sorts the follicles according to their sizes to
speed up finding dominant follicle

Micro F

+ Aninnovative technique that effectively
distinguishes minute vessels and low velocity
flows

» Better characterizes uterus and ovary lesions and
assess vascularity



Partner:

SonoScape

Www.Sonoscape.com

Organizator:

) ~N
medv SQY

www.medvisa.pl

Streszczenie w formie elektrowniczej oraz retransmisja spotkania
dostepne na stronie internetowej:
www.medvisa.pl/prenatal




