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BADANIE ULTRASONOGRAFICZNE W | TRYMESTRZE CIA2,Y
OCENA RYZYKA GENETYCZNEGO U PLODU | POWIKEAN
POLOZNICZYCH

dr hab. Rafat Iciek
ralfiho@o2.pl

. PRAWIDLOWA DOKUMENTACJA
BEZPIECZENSTWO BADANIA TO PODSTAWA
o ULTRASONOGRAFICZNEGO

- imig, nazwisko, data urodzenia i PESEL pacjentki

- miejsce i data badania, imie i nazwisko wykonujacego badanie

- nazwy aparatu i rodzaju i i i glowicy

- rozpoznanie wstgpne lekarza kierujacego, jezeli nie jest to badanie rutynowe,

brak wynikéw badarn sugerujacych negatywny wptyw ultrasonografii na rozwoj ciazy

zasada ALARA ,as low as reasonably achievable” - minimalna ekspozycja i czas badania - data ostatniej miesigczki (OM)

pezvelageyinalionpleneionanislpioced i) - tydzien ciazy wedlug OM oraz wediug badania ultrasonograficznego (CRL: 8-12tc)

ey < - dane lekarza wykonujacego badanie naniesione w sposéb trwaly: pieczatka lub nadruku oraz
wskaznik termalny (Tl, thermal index) <1 ODRECZNY podpis
- wszelkie odstepstwa od stanu prawidiowego w budowie ptodu, narzadu rodnego cigzarej, jak i wszelkie

inne niepokojace objawy zdiagnozowane podczas badania

wskaznik mechaniczny (MI, mechanical index) <1
wplywajacych na jego jako$¢ (np. nadwaga lub otyloé¢ cigzarnej, wady macicy, tylozgigcie macicy,
UWAGA: DOPPLER FLOW migsniaki itd.)
- wskazowki odnoénie dalszego ia/ ji badania

- informacja o niemoznoéci wykonania badania,

6w, ktérych wi izacja byla ni zliwa lub ni

|
BADANIE ULTRASONOGRAFICZNE
POMIEDZY 11+0 A 13+6 TYGODNIEM CIAZY
(CRL 45-84mm)

|l OCENA RYZYKA ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH |

OCENA WIEKU CIAZOWEGO
CRL 8-12 tydzien ciazy

[ OCENA RYZYKA POWIKEAN POLOZNICZYCH ]

[= ocena ANATOMII PrODU |
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PACJENTKA PO CIECIU CESARSKIM
trofoblast na Scianie przedniej macicy = OCENA RYZYKA ABERRACJI

doktadna ocena miejsca histerotomii . CHROMOSOMOWYCH (Tr 21, 18, 13)

- ocena ryzyka wystapienia naj ji ych (trisomii 21, 18, 13) [1].
Kalkulacja ryzyka jest oparta na wywiadzie, wieku matki, ocenie markerow
i bi i h i powinna odbywac si¢ wylgcznie przy uzyciu

certyfikowanych przez FMF kalkulatoréw

powiktania w kolejnej cigzy:

skierowanie
cigzarnej do
osrodka
referencyjnego

wzrost liczby - implantacja cigzy w bliznie po
wykonywanych cie¢ cieciu cesarskim
cesarskich w Pl « wrastanie trofoblastu w blizne
po cieciu

N

The Fetal
: z . - s . - Medicine Foundation
W innych przypadkach, w tym okresie ciazy nie oceniamy lokalizacji
trofoblastu

Szczegolnie nieuzasadnione jest stawianie rozpoznania/podejrzenia
sprzodowania trofoblastu”.

PODSTAWOWE MARKERY
—  ULERAEOHESH N N ABERRNE] - orn g ™ ™ oswrn g
HROM MOWYCH : : e
I FHR | 4R : § :
% Median gég
Trisomia 21 Trisomia 18 Trisomia 13 g ‘§
Ig M GVS 90 9; |l.)O 'ZOTVS 80 8 90 95 160 ‘207; 80 85 90 95 100 g
PODSTAWOWE MARKERY PODSTAWOWE MARKERY
ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI . ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
CHROMOSOMOWYCH CHROMOSOMOWYCH
Il. PRZEZIERNOSC KARKU PLODU (NT, nuchal translucency) II. PRZEZIERNOSC KARKU PLODU (NT, nuchal translucency)

Zasady badania NT u plodu wedfug FMF:

* powigkszenie — gtowa i 1/3 klatki piersiowej

o ptodu zajmuja caly ekran

- neutralna pozycja gtowy plodu — brak nadmiernego przygiecia lub odgigcia glowy ptodu » neutralna pozycja — brak nadmiernego
przygiecia lub odgiecia gtowy ptodu

« przekréj strzatkowy ptodu

- powigkszenie obrazu — gtowa i 1/3 klatki piersiowej ptodu zajmuja caly ekran

- pozycja plodu — przekréj strzatkowy ptodu

- biona owodniowa — jezeli jest wid. to nalezy ja odréznié od skéry ptodu ) - * biona owodniowa — jezeli jest widoczna, to
X . . o . nalezy ja odrézni¢ od skéry ptodu
- pomiar NT — w miejscu, »od atrz do s » pomiar NT — w najszerszym migjscu,

na liniach iczaj; NT znaczniki ,,od wewnatrz do wewnatrz”,

ramiona poziome znacznikéw umieszczone
na liniach ograniczajacych NT

Badanie ultrasonograficzne w | trymestrze ciazy ocena ryzyka genetycznego u ptodu i powiktan potozniczych




PRZEZIERNOSC KARKU - NT = =
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PODSTAWOWE MARKERY PRZYKLADOWA KALKULACJA
#1631 | owy Pisa
ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI S A L
[r— CH ROMOSOMOWYCH [r— Prms—— G Votuson €8 < sowca prissbravsina >
Zobrazowanie oo =
Rozpoznanie i =
Czynnos¢ serca plodu Uwidoczniono v FHR 156 wd/min  p——i
Il. PRZEZIERNOSC KARKU PLODU (NT, nuchal translucency) — S T e 0
o g m— T e (o e
Ductus venosus 1 Q e
nTT Im wyzszy pomiar NT tym wyzsze nowe obliczone ryzyko :.':..w:':.-:...mm.u,.....(. o :::.. 3
10 1 (wskaznik pulsaci lewa tgtnica maciczna prawa Srednia warto$¢.

Dlugosé endacerwx O e

NTl o ; - ;
Im nizszy pomiar NT tym mniejsze nowe obliczone ryzyko G O e Z
Lekarz badajacy: Rafal Iciek, FMF 1d: 66648 I nowe obliczone ryzyko

Ryzyko (%)

z = — n ST § ryzyko
Ryzyko jest wyzsze u 20-letniej kobiety, ktérej ptod St podstawowe
WysOkie NT trisomia 21 1: 965
ol ——— e trisomia 18 1:2478
Ryzyko jest nizsze u kobiety 40-letniej, ktorej ptod ma niskie trisomia 13 1;7738
NT samoistny pordd przedwczesny przed 34 1: 141
0.01 N tygodniem ciazy o
20 35 45 Ryzyko wyjéciowe jest wyliczone na podstawie wieku matki (25 lata). Nowe ryzyko jest ryzykiem w dniu
. badania wyliczonym na podstawie ryzyka wy)sciowego, czynnikéw ultrasonograficznych (szerokosé
Wiek (lata) przeziemosa karkowe), czynnosé serca plodu) i badar biochemicznych z surawicy (PAPP-A, wolnego B-hCG).
T ol OBRZEK UOGOLNIONY - CYSTIC HYGROMA
oua 031 oear
L Lekarz badajacy O Rafal iciek v| Kod operatora FuF @ oe84n [
Aoaras unrssonograticany stomica praezbrausina ~
Rozpoznanie |
Commmic sarca pivde e T wafmn bt
w0
o Pepowina woksl st O
0
e cixzomr Termin porodu wp USG 70711000

Ductus Venosus P1 O

Kosé nosowa O

Prrepiyw na zastawce w6jazieine) O

PI (wskaznik pulsaciD lewa tetnica maciczna Sreania wartos¢

Dlugos¢ endocervix O
buzewasy O

obliczone jest nizsze u

Lekarz badajacy: Rafal Iciek, FMF Id: 66648 s e et ]
ryayko ryzyko

*ag podstawowe

trisomia 21 153

trisomia 18 1137

trisomia 13 1:426

samoistny pordd przedwczesny przed 34
tygodniem ciazy

Ryzyko wyjéciowe jest wyliczone na podstawie wieku matki (41 lata). Nowe ryzyko jest ryzykiem w dniu
badania wyliczonym na podstawie ryzyka wyjécioweqo, czynnikéw uitrasonograficznych (szerokosé
przeziemotci karkowej, czynnosé serca plodu) i badar biochemicznych z surowicy (PAPP-A, wolnego B-hC6).
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Test ztozony DODATKOWE MARKERY
ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
CHROMOSOMOWYCH

Ocena ryzyka bez markeréw biochemicznych . KOSC NOSOWA (NB, nasal bone)

- postepowanie nieprawidtowe = wynik niekompletny.

= skéra nosa

Niewtasciwe jest zastgpowanie badania biochemicznego badaniem
cffDNA

= markery biochemicznie nie stuzg tylko do oceny ryzyka trisomii ‘

T0sé nogowa

-
-

2
migdzymozgov/ithe -
B -
_—

- -

| e— KOSC NOSOWA - NB

DODATKOWE MARKERY
by ; ___ ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
: s CHROMOSOMOWYCH

Il INDEKS PULSACJI W PRZEWODZIE ZYLNYM

e PRAWIDEOWO ... BRAKCZUBKA NOSA KOSC JARZMOWA

Miedzy 11 - 13+6 té:A oqwchzafnilngli A stwierdza.siﬁ-..u ok. 4% ptodow DODATKOWE MARKERY
- ik lggowy wyneosi 11 a e 13 L. . ULTRASONOGRAFICZNE ABERRACJI
* podwyzszona szerokos¢ NT CH ROM OSOM OWYC H

+ niski poziom PAPP-A
Ill. PRZEPLYW PRZEZ ZASTAWKE TROJDZIELNA (TR, tricuspid regurgitation)

* _rasaczarna

Migdzy 11-13*6 t.c. odwrdcong falg A
stwierdza sie u okoto:

® Plody z euploidia 3%

m Plody 7 trisomig 21 65%
u Plody z trisomia 18 55%
u Pody z trisomig 13 55%

Ocena przewodu zylnego poprawia wyniki

testu potaczonego zwigkszajac poziom DR

z 90% do 95% oraz zmniejszajac odsetek
FPR 7z 3% do 2.5%

First_trimester ultrasound screening for Down Syndrome based on maternal age, fetal nuchal translucency and _different & | POWIEKS2E3 ZASTAWKA TROJDZIELNA
combinations of the additional markers nasal bone, tricuspid and ductus venosus flow. Abele H, Wagner P, Sonek J, Hoopmann M, S o
Brucker S, Artunc-Ulkumen B, Kagan KO. Prenat Diagn. 2015 Dec;35(12):1182+6. doi: 10.1002/pd.4664. Epub 2015 Sep 7.
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OCENA OBECNOSCI DUZYCH MARKEROW
ULTRASONOGRAFICZNYCH ABERRACJI
— CHROMOSOMOWYCH

W PRZYPADKU ICH OBECNOSCI, NIEZALEZNIE OD INNYCH MARKEROW,
ROSNIE RYZYKO ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH U PLODU
- WSKAZANA INWAZYJNA DIAGNOSTYKA PRENATALNA

PRZEPUKLINA PRZEDNIEJ SCIANY BRZUCHA WSPOLNY KANAL PRZEDSIONKOWO-KOMOROWY (AVSD)
(Omphalocele/exomphalos) i ‘

Wystepowanie:
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

PECHERZ OLBRZYMII - MEGACYSTIS HOLOPROSENCEFALIA (HPE)

Badanie ultrasonograficzne w | trymestrze ciazy ocena ryzyka genetycznego u ptodu i powiktan potozniczych



ULTRASONOGRAFICZNA | BIOCHEMICZNA OCENA = PAPP-A1BHCG W DIAGNOSTYCE PRENATALNEJ
RYZYKA ABERRACJI CHROMOSOMOWYCH ]
TRISOMIA 21 =

Beta HCG  PAPP-A

« 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%,

TRISOMIA 1813 =

ZESPOL TURNERA -

Beta HCG  PAPP-A

TRIPLOIDIA

POCHODZENIA =
OJCOWSKIEGO

Beta HCG  PAPP-A

TRIPLOIDIA
POCHODZENIA =l
MATCZYNEGO

Beta HCG  PAPP-A

PAPP-A

PI6d 1| Nowy Pi6a |
oaa 20210407

v/ Pacjentka pouczona, wyrazita zgode

tygodniem ciazy

> [V Pacjentka pouczona, wyrazita zgode

E [v. Pacjentka pouczona, wyrazita zgode

< vi Pacjentka pouczona, wyrazita zgode

5 Vi Pacjentka pouczona, wyrazita zgode

= Vi Pacjentka pouczona, wyrazila zgode

<' | obiicz |

-4

> Lekarz badajacy: Rafal Iciek, FMF 1d: 66648

N Stif ryzyko ryzyko
podstawowe | skorygowane

>

oc trisomia 21 1:532 1: 10641

> trisomia 18 1: 1366 1:4

E trisomia 13 1: 4267 1: 10

8 samoistny pordd przedwczesny przed 34 1: 120

Ryzyko wyjsciowe jest wyliczone na podstawie wieku matki (31 [ata). Nowe ryzyko jest ryzykiem w dniu
badania wyliczonym na podstawie ryzyka wyjéci czynnikéw

przeziemoéci karkowe), przepuklina pepkowa, czynnost serca plodu) i badari biochemicznych  surowicy
(PAPP-A, wolnego B-hCBT

DIAGNOSTYKA PRENATALNA -
ALGORYTM POSTEPOWANIA

wiek + NT + FHR + badania biochemiczne

v | e

ryzyko wysokie ryzyko posrednie ryzyko niskie
(>1:300) (1:300 - 1:1000) (<1:1000)

[EEEE) 1

diagnostyka inwazyjna: NIPT
- biopsja kosméwki (0d 10t.c) USG 18-22 tydzien cigzy
= amniopunkcja Baic oot

genetyczna
- kordocenteza

Rekomendacie Sekcji USG PTGIP

OBLICZANIE RYZYKA STANU
PRZEDRZUCAWKOWEGO
(PE, pre-eclampsia)

obliczenie ryzyka wystapienia PE na podstawie:
(MAP, mean
arterial pressure),
(UtA PI, uterine artery pulsatility index),
(PIGF, placental
growth factor)

brak PIGF = wartosci wielokrotno$ci wartosci mediany
(MoM, multiple of the median)
= zwiekszone ryzyko wystapienia PE

OBLICZANIE RYZYKA STANU
PRZEDRZUCAWKOWEGO
(PE, pre-eclampsia)

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

Wysokie ryzyko = /na noc
(wigczy€ ., kontynuowac
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DIAGNOSTYKA GENETYCZNA W PERINATOLOGII
- WSKAZANIA, WYBOR TESTOW GENETYCZNYCH,
PORADNICWO GENETYCZNE

dr hab. Jakub Kornacki

kuba.kornacki@wp.pl

Od czego zalezy wybor odpowiedniego testu genetycznego ?

« Jakg informacje chcemy uzyskac¢ ?
« Co podejrzewamy ?
« Co sugeruje badanie nieinwazyjne ?
test ztozony
usg
wolne DNA ptodu

» Dostgpnos$¢ danego testu

» Koszt

Badanie kariotypu ptodu (metoda cytogenetyki klasycznej)

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

* trisomie, monosomie, poliploidie (triploidia)

* duze delecje

« duze duplikacje chromosomowe

* inwersje

* zrbwnowazone 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 o$rodkach diagnostycznych z uwagi na

ograniczong ilos¢ informacji jakg uzyskujemy z badania

Badanie kariotypu

Ewentualne wskazania to:
« wysokie ryzyko konkretnej trisomii w tescie ztozonym lub w
w ocenie ffDNA

« wysokie ryzyko konkretnej trisomii w oparciu o nieprawidiowy obraz
usg (bardzo charakterystyczny zespét wad)

« wysokie ryzyko triploidii u ptodu w oparciu o nieprawidiowy obraz usg
« translokacja zréwnowazona u jednego z rodzicéw

* mozaikowos¢ u cigzarnej

Diagnostyka genetyczna w perinatologii — wskazania, wybér testéw genetycznych, poradnicwo genetyczne



FISH (Fluorescence in situ hybridisation)

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

+ Nie wymaga hodowli komérek

» Metoda przydatna w sytuaciji 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 objawéw
zagrozenia

QF-PCR (Quantitative fluorescence polymerase chain reaction)

« Inny szybki test identyfikujgcy w ciggu 1-3 dni najczestsze aneuploidie u ptodu
(trisomie 21,13,18, aneuploidii chromosoméw piciowych, triploidie)

« Zastosowanie jak FISH
» Nie wymaga hodowli
« Nie wykrywa mikrodelecji , mikroduplikaciji , translokacji

» 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, ktdre sg czestg przyczyng wad
wrodzonych, ale takze niepowdzen rozrodu, niepetnosprawnosci intelektualnej,
spektrum autyzmu

» wykrywa zmiany wielko$ci ponizej 50 tysiecy par zasad (50 Kb)

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

* nie wykrywa triploidii i zréwnowazonych translokacji chromosomowych

aCGH w diagnostyce prenatalnej
* Ptyn owodniowy (5-10 ml)
* Kosméwka

« Krew ptodowa (1-2 ml)

« Materiat z poronienia samoistnego/ $wieza kosmoéwka

« Obumarcie ptodu/ fragment fozyska, pgpowiny, watroby, $ledziony

Wskazania do badania materiatu ptodu metodg aCGH

« Pojedyncza wada ptodu o ktérej wiemy ze czesto wspdtistnieje z zespotami
genetycznymi np. AVSD, omphalocele, CDH itd.

» Kazda inna pojedyncza wada ptodu, poza rzadkimi przypadkami wad, ktére
niezwykle rzadko wspétistniejg z zespotami genetycznymi (np. wytrzewienie?)

« Zesp6t wad ptodu
« NT23,5mm

* FGR + wada ptodu (niezaleznie od tygodnia cigzy)

Wskazania do badania materiatu ptodu metodg aCGH

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

« Wada ptodu (kazda pojedyncza) + wielowodzie

Diagnostyka genetyczna w perinatologii — wskazania, wybér testéw genetycznych, poradnicwo genetyczne




aCGH w wadach anatomicznych ptodu

Pozwala na wykrycie okofo 9-10% dodatkowych zmian genetycznych

(takze tych o niejasnej patogennosci) u ptodéw z wadami rozwojowymi wszystkich

narzadow (uktadéw), w poréwnaniu do standardowego badania kariotypu

Chau , Choy Curr Opin Obstet Gynecol 2021

“Theiapy ot Dign Thr 01 M41-9
Do 1011580000090

Chromosomal Microarray Analysis in Fetuses
with Growth Restriction and Normal Karyotype:
A Systematic Review and Meta-Analysis

Lai 3
Francesc Figueras®
st

soun

» a CGH wykrywa ok 4% dodatkowych nieprawidtowos$ci genetycznych, w
poréwnaniu do badania kariotypu, u ptodéw z FGR , bez wad rozwojowych

» aCGH wykrywa ok 10% dodatkowych nieprawidtowosci genetycznych, w
poréwnaniu do badania kariotypu, u ptodéw z FGR i wadami rozwojowymi

Sekwencjonowanie nowej generacji (NGS)

WES (Whole exome sequencing)

WGS (Whole genome sequencing)
Analiza catego lub prawie catego genomu
Wykrywanie zmian wielkosci 1 pary zasad

Nadal wysokie koszty!!!

Podstawowym wskazaniem do WES jest zesp&t

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

wad ptodu wynik aCGH jest prawidtowy

DOE: 10.1002/pd 6115

PRENATA
DIAGNOsIs WILEY

ORIGINAL ARTICLE
Diagnostic yield of exome sequencing for prenatal diagnosis
of fetal structural anomalies: A systematic review and meta-
analysis

Rhiannon Mellis*2 > | Kathryn Oprych® | Elizabeth Scotchman® | Melissa Hill'2 ¢ |
Lyn S Chitty’?

U ptodéw z wadg lub zespotem wad réznych narzadéw i uktadéw , WES pozwala

na wykrycie dodatkowych ok 30% zmian genetycznych, w tym tych o nieznanej

patogennosci , w poréwnaniu do aCGH 2022

Badania molekularne (targetowe)

» Badania ukierunkowane na wykrycie konkretnej mutacji

» Badania w celu wykrycia konkretnego zespotu genetycznego
(panel genowy) przy typowym obrazie usg to sugerujacym

Diagnostyka genetyczna w perinatologii — wskazania, wybér testéw genetycznych, poradnicwo genetyczne



Konsultacja wynikéw

« Perinatolog , ewentualnie ginekolog-pofoznik

zagrozenie , rokowanie w trakcie cigzy i w okresie okotoporodowym
* Genetyk

omoéwienie rokowania na przyszto$¢

zaplanowanie ewentualnych dodatkowych badan

objecie badaniami cztonkéw rodziny

Czes¢ wynikow nie ma znanego znaczenia patogennego !!!
(aCGH, WES)

NOTATKI

Diagnostyka genetyczna w perinatologii — wskazania, wybér testéw genetycznych, poradnicwo genetyczne




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
aberracje chromosomowe
inne choroby genetyczne
zespoty mikrodelecji , mikroduplikacji §
choroby monogenowe

« Rozpoznawanie niedokrwistosci u ptodu ?

« Diagnostyka zaburzen hormonalnych
np. w przypadku wola u ptodu

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

cytomegalia
parvowiroza (B19)

Inwazyjna diagnostyka prenatalna Mozaicyzm chromosomowy

« Biopsja kosméwki (CVS)
210 (11) -13+6 tydzien cigzy

obecno$¢ 2 réznych linii komérkowych stwierdzonych
podczas analizy cytogenetycznej
(czesciej dotyczy trofoblastu)
* Amniopunkcja
= 15 tyg.cigzy

amniopunkcjagenetyezna . prawidlowy kariotyp

kordocenteza
» Kordocenteza ¢ )
[ e —_—

> 18 tyg. cigz ' , g e
¥g. clazy h x\.iggraniczony mozaicyzm kosméwkovyyji,»

UOG 2016
Mozaicyzm kosméwkowy moze by¢ przyczyng FGR ptodu w Il trymetrze

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



Wskazania do biopsji kosmowki

+ Podejrzenie choroby genetycznej ptodu
wada ptodu , zesp6t wad, NT 2 3,5 mm
+ Podwyzszone ryzyko choroby genetycznej ptodu

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

w NIPT wskazana amniopunkcja

nosicielstwo zréwnowazonej translokacji chromosomowej u
rodzicéw (5-30% ryzyko urodzenia dziecka z niezréwnowazong
aberracjg w przypadku posiadania chorego dziecka z poprzedniej cigzy)

Invasive Prenatal Testing for Aneuploidy Obstet Gynecol 2007
ISUOG Practice Guidelines UOG 2016
Rekomendacje PTGiP, PTGC 2022

Wskazania do biopsji kosmowki

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

mozaicyzm u jednego z rodzicéw (np. pacjentki z trisomig 21)
(lepiej wykona¢ amniopunkcije)

podwyzszone ryzyko urodzenia dziecka z choroba monogenowa
(nosicielstwo mutacji u rodzicéw, urodzenie w poprzedniej cigzy dziecka z chorobg monogenowa)

upoéledzenie umystowe u wezeséniej urodzonego dziecka ?

lek przed urodzeniem dziecka z zespotem genetycznym ?

Powiktania po CVS

.

Utrata cigzy ok. 0,5%

Krwawienie (10%)

Zakazenie (bardzo rzadko)

.

Wady konczyn ptodu
(dla CVS wykonanej przed 9 (10) tyg. cigzy)

Naczyniaki u ptodu (niezaleznie od tygodnia cigzy)

Navaratnam K, Alfirevic Z BJOG 2022

Wskazania do amniopunkcji genetycznej

« Wysokie ryzyko trisomii w tescie potgczonym (ztozonym)
> 1:100 (wg FMF) , > 1:300 wg PTGiP
ew. ryzyko posrednie 1:100-1000 (FMF); 1:300 — 1:1000 (PTGiP)
« Wysokie ryzyko trisomii lub innych zespotéw genetycznych w NIPT

« NT23,5mm

« Pojedyncza wada ptodu o ktorej wiemy ze czesto wspdtistnieje z zespotami
genetycznymi np. AVSD, omphalocele, CDH itd.

« Zespoét wad ptodu (zawsze)

Wskazania do amniopunkcji genetycznej
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 znana mutacja u potomstwa i u jednego z
rodzicéw (duzo rzadziej)

Early-onset FGR (< 24 tygodnia) gdy EFW < 3 centyla
FGR + wada plodu

FGR + wielowodzie

Inne wskazania do amniopunkcji (amniopunkcja diagnostyczna)

« Zakazenie Toxoplazam gondi w cigzy (co najmniej 6-8 tyg po potwierdzonym zakazeniu) —
badamy ptyn metodg PCR , wykrywamy genom pasozyta w ptynie owodniowym
dodatni wynik —— zmiana leczenia na bardziej radykalne
(Pirymetamina + Sulfadiazyna)

« Zakazenie CMV (analogicznie)

ujemny wynik —  Valacyklowir STOP!
dodatniwynik — . Valacyklowir KONTYNUACJA ,iImmunoglobulina anty CMV?

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




Inne wskazania do amniopunkcji (amniopunkcja diagnostyczna)

» Zakazenie PV B19

* Wole u ptodu

w celu oceny funkgji tarczycy u ptodu poprzez ocene stezenia hormondéw

w ptynie owodniowym

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

T
Wady ptodu a ryzyko aneuploidii 112t ic

LU TS LA T TR T

LU LT "
Wada Czestos¢ wystepowania Ryzyko aneuploidii  Typy aneuploidii
Cystic hygroma  1/120 EU -1/6000 B 60-75% 45X (80%)
Obrzek ptodu 1/1500-4000 B 30-80% 21,18,13 XXY
Wodogtowie 3-8/10000 LB 3-8% 13,21,18,45X
Holoprosencephalia 1/16000 LB 40-60% 13,18
Hydraancephalia 2/1000 A minimalne
Wady serca 7-9/1000 LB 5-30% 21,18,13,22,8,9
AvVC 40-70% 21

Invasive Prenatal Testing for Aneuploidy Obstet Gynecol 2007

Wady ptodu a ryzyko aneuploidii '.!.(‘.'.‘f.'.;{,'"..’.‘ 1((
Wity b
Wada Czestosé wystepowania Ryzyko aneuploidii ~ Typy aneuploidii
CDH 1/3500-4000 LB 20-25% 13,18,21,45
Omphalocele 1/5800 LB 30-40% 13,18
Gastroschisis 1/10000-15000 LB minimaine
Zarosniecie dwunastnicy ~ 1/10000 LB 20-30% 21
Megacystis 1-2/1000 LB 20-25% 13,18
Rozszczep wargi i pocnisbienia  1/700 LB 1% 13,18, del
Brak koriczyn 4-6/10000 LB 8% 18
Stopa k-sz 1,2/1000 LB 6% 18,13
SUA 1% minimalne

Invasive Prenatal Testing for Aneuploidy Obstet Gynecol 2007

Przeciwwskazania do amniopunkc;ji

kliniczne objawy zakazenia
goragczka

krwawienie

krwiak podkosméwkowy (CVS)

brak fuzji blon (owodnia/ doczesna)

Powiktania po amniopunkc;ji
* peknigcie bton ptodowych

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

« zakazenie
opisywano przypadki wstrzgsu septycznego z
towarzyszgcym DIC w ciggu 24-36 h po zabiegu
(gorgczka + bol podbrzusza)
etiologia: E coli

Inne (pozagenetyczne) wskazania do kordocentezy
o

« podejrzenie niedokrwistosci ptodu

konflikt serologiczny

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

« tachyarytmia u ptodu w celu terapii

« w zabiegach pod kontrolg usg
w celu zwiotczenia ptodu

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



Powiktania po kordocentezie

czestos$c ok. 2-5%

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

- zakazenie wewnatrzowodniowe

- oddzielenie fozyska

- $mier¢ ptodu ( > 2%)

- immunizacja matki Rh ujemnej krwinkami ptodu

NOTATKI

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




OCENA ANATOMII PLODU W | TRYMESTRZE
- WSKAZOWKI PRAKTYCZNE | POKAZ BADAN

dr hab. Rafat Iciek

ralfiho@o2.pl

m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+*6 TYGODNIEM

= OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+6 TYGODNIEM CIAZY CIAZY

Table 1 Minimum requirements for scan at 11+0 to 14+ 0 weeks’ Ut O et 11714 il

gestation -— B czaszka - ksztatt, sierp mozgu, sploty naczynidwkowe komor bocznych, kalcyfikacja

A_rmlolmul region  Minimum requirements for scan @ iS u O g u dwie pétku.le mobzgowe podzielone s.i.erpem mobzgu ) . ] .

;i::!r::xd b izzﬁrx:nﬂcﬁf:dfrcgnancy e ® wykluczenie wad letalnych - acranii, anencephalii, przepukliny mézgowej
Calcification of cranium B ocena obecnosci markeréw aberracji chromosomowych - holoprosencefalii

Contour/shape of cranium (with no bony ISUOG Practice Guidelines (updated): performance of

defects) 11-14-week ultrasound scan
‘Two brain halves separated by
interhemispheric falx
Choroid plexuses almost filling lateral
ventricles in their posterior two-
thirds (butterfly sign)
Neck Sagittal view of head and neck:

Confirm whether nuchal translucency
thickness < 95% percentile
Heart Axial view of heart at level of four-chamber
view:
Heart inside chest with regular rhythm
Abdomen Axial view:

Stomach visible
Intact abdominal wall

Axial or sagittal view:
Bladder visible and not dilated

Extremities Visualize four limbs, each with three
segments

Placenta Ascertain normal appearance without cystic
structures

Biometry Sagittal view:

Crown-rump length and nuchal
translucency thickness
Axial view:
Biparictal diameter

u OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+*6 TYGODNIEM ® OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+6 TYGODNIEM
CIAZY CIAZY
11-14 tydzien ciazy — ocena w kierunku OPEN SPINA BIFIDA 11-14 tydzier cigzy — ocena OUN w kierunku OSB
SPINA BIFIDA
OCCULTA MENINGOCOELE MYELOMENINGOCOELE

prawidtowy OUN w | trymestrze nieprawidtowy OUN w | trymestrze
prawidtowe AFP w | trymestrze podwyiszone AFP w | trymestrze

Wodociag Sylwiusza

| Srédmézgowie/miedzymézgowie

Ocena anatomii ptodu w | trymestrze — wskazdéwki praktyczne i pokaz badan



m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+6 TYGODNIEM
CIAZY

11-14 tydzien cigzy — ocena OUN w kierunku OSB

Cechy OSB w badaniu 11-14 tc
ucisniete IT
znieksztatcony IT i tylny dét czaszki
duzy piefi mézgu

krétki dystans pieri mézgu/ko$é potyliczna

uci$niety wodocigg moézgu
mato ptynuw komorach

u

u

| |

|

m réwnologte konary mézgu
|

n

W niski BPD

|

Posteior brain in fetuses wih fisomy 18, rsomy 13 ond tiglidy
ol 110 13 weeks gesiotion

: ° : A5 2 Trisomia 13
& L & S e Trisomia 18
& 6 14 2 Triploidia

Brain stem diameter (mm)

Brain stemto occipital bone diameter (mm)

Ratio Brain stem / Brain stem to occipital bone diameter

——rTT T
45 50 55 60 65 70 75 80 85
Crown-rump length (mm)

—r—r—r—rTr—r—T
45 50 55 60 65 70 75 80 85
Crown-rump length (mm)

—r—r—r—TTT——
45 50 55 60 65 70 75 80 85
Crown-rump length (mm)

m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+6 TYGODNIEM
CIAZY

m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+6 TYGODNIEM
CIAZY

® Udokumentowanie NT <95 pc w przekroju strzatkowym

® Udokumentowanie innych nieprawidtowosci

® Udokumentowanie NT <95 pc w przekroju strzatkowym
® Udokumentowanie innych nieprawidtowosci

m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+6 TYGODNIEM
CIAZY

m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13+6 TYGODNIEM
CIAZY

m serce w klatce piersiowej, rytm serca
® Wielko$¢ serca
® 4 jamy serca - ocena AVSD i TR - wymagany obraz 4 jam

® Jama brzuszna
® Sciany powtok jamy brzusznej - przyczep pepowiny, ciagtosé przedniej Sciany
® potozenie zotadka
B pecherz moczowy

Ocena anatomii ptodu w | trymestrze — wskazéwki praktyczne i pokaz badan




m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13*¢ TYGODNIEM m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13*6 TYGODNIEM
CIAZY CIAZY

Pepowina 3 ® Jama brzuszna
naczynia ® $ciany powtok jamy brzusznej - przyczep pepowiny, ciagto$¢ przedniej Sciany

95 Przyczep m potozenie zotadka
pepowiny ® pecherz moczowy

m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13*¢ TYGODNIEM m OCENA ANATOMII PLODU POMIEDZY 11-13*6 TYGODNIEM
CIAZY CIAZY

= konczyny gorne i dolne (3 segmenty) ] = konczyny gorne i dolne (3 segmenty)

NOTATKI

Ocena anatomii ptodu w | trymestrze — wskazéwki praktyczne i pokaz badan



OCENA KLATKI PIERSIOWEJ U PLODU - DIAGNOSTYKA
ROZNICOWA ORAZ POSTEPOWANIE KLINICZNE

dr hab. Julia Bijok

julia.bijok@gmail.com

NOTATKI

Ocena klatki piersiowej u ptodu - diagnostyka réznicowa oraz postepowanie kliniczne ﬂ



PRZESIEWOWE BADANIE SERCA W 1l TRYMESTRZE CIAZY
- WSKAZOWKI PRAKTYCZNE | POKAZ BADAN

dr hab. Rafat Iciek
ralfiho@o2.pl

Ocena serca ptodu ‘I Okreslenie stron ptodu na podstawie jego utozenia w jamie macicy |
DLACZEGO? == e rr — -
» Okreslenie potozenia trzewi i naczyr w jamie brzusznej ptodu l
CHD ‘| Potozenie serca, wielkos¢ i o$ serca |

Przesiewowe badanie serca ptodu — AGENDA

8-10 /1000 zywych urodzer » Okredlerie rytrt Serta Rekomendacje Sekcji USG PTGIP, ISUOG

WlEKszos’é »| Obraz 4 jam serca (4CHV) z krzyzem serca |

90% ptodowz CHD | Innyrm wadami Jest obserwowana w ‘I Obraz 3 naczyn (3VV) oraz 3 naczyn i tchawicy (3VT) w $rédpiersiu I
POPULACII NISKIEGO RYZYKA

‘I Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) I

KRS [ uwidocznienie drogi wypt ik (Rvor) |
widocznienie drogi wyptywu z prawej komory
10% ma zidentyfikowane czynniki ryzyka CHD »
Cukrzyca typ 1 »l Uwidocznienie skrzyzowania naczyn

CHD w wywiadzie

’| Uwidocznienie tuku aorty i naczyri dogtowowych |

»| Okreslenie stron ptodu na podstawie jego utozenia w jamie macicy | ‘| Okreélenie pofozenia trzewi i naczyri w jamie brzusznej ptodu |

vuoy 'q 0
DAI o D
Yorwog

Przesiewowe badanie serca w Il trymestrze ciazy - wskazéwki praktyczne i pokaz badan



»| Okreélenie potozenia trzewi i naczyn w jamie brzusznej ptodu ‘ »‘ Potozenie serca, wielkos¢ i 0$ serca

’

E

o

.I Potozenie serca, wielkos¢ i o$ serca » l Okreslenie rytmu serca ‘ Rytm zatokowy, 110-160 bpm, 1:1

FetalHeart /C
[20]

D1 5.60 cm
D2 572 cm,|

= |Okres’|enie rytmu serca | svT - 220-250 bpm = 10kres’|enie rytmu serca ‘ SVT - 220-250 bpm




»| Obraz 4 jam serca (4CHV) z krzyzem serca — SVC do RA | »‘ Obraz 4 jam serca (4CHV) z krzyzem serca

»1 Obraz 4 jam serca (4CHV) z krzyzem serca

Ventricular

#| Obraz 4 jam serca (4CHV) z krzyzem serca

Przesiewowe badanie serca w Il trymestrze ciazy — wskazdéwki praktyczne i pokaz badan



»| Obraz 4 jam serca (4CHV) z krzyzem serca »‘ Obraz 4 jam serca (4CHV) z krzyzem serca

»| Obraz 3 naczyri (3VV) oraz 3 naczyri i tchawicy (3VT) w $rédpiersiu | »I Obraz 3 naczyri (3VV) oraz 3 naczyn i tchawicy (3VT) w $rédpiersiu l

Przesiewowe badanie serca w Il trymestrze ciazy - wskazéwki praktyczne i pokaz badan




»| Obraz 3 naczyn (3VV) oraz 3 naczyn i tchawicy (3VT) w $rédpiersiu | »| Obraz 3 naczyn (3VV) oraz 3 naczyn i tchawicy (3VT) w $rédpiersiu |

Q[ Obraz 3 naczyn (3VV) oraz 3 naczyn i tchawicy (3VT) w $rddpiersiu |

»I Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) ‘

Q| Obraz 3 naczyn (3VV) oraz 3 naczyn i tchawicy (3VT) w $rédpiersiu |

Przesiewowe badanie serca w Il trymestrze ciazy - wskazéwki praktyczne i pokaz badan



’| Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) | *‘ Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) ‘

»I Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) | »‘ Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) ‘

SAMSUNG EUROMED )))

»| Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) | »‘ Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) ‘

Przesiewowe badanie serca w Il trymestrze ciazy — wskazdéwki praktyczne i pokaz badan




’| Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) | *' Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) ‘

»I Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) | »I Uwidocznienie drogi wyptywu z lewej komory (LVOT) i z prawej komory (RVOT) ‘

Przesiewowe badanie serca w Il trymestrze ciazy — wskazdéwki praktyczne i pokaz badan



OCENA JAMY BRZUSZNEJ | UKLADU MOCZOWEGO U PLODU
- DIAGNOSTYKA ROZNICOWA ORAZ POSTEPOWANIE KLINICZNE

dr hab. Julia Bijok

julia.bijok@gmail.com

Rekomendacje Sekcji Ultrasonografii Polskiego
Towarzystwa Ginekologéw i Potoznikéw w zakresie
przesiewowej diagnostyki ultrasonograficznej w ciazy
o przebiegu prawidtowym — 2020 rok

Tabela 1. Rekomendowana ocena plodu w il trymestrze ciazy (18.-22. tydziefi ciasy)

Usta, gérma warga
Wyrostek zebodolowy szczeki

Glowa CiaghosC czaszki Brzuch Zotdek w prawidlowym polozeniu
Jama przegrody przezroczystej Jeiita nieposzerzone
Sierp mézgu Obecne obie nerki
wzgéze Przyczep pepowiny
Komory boczne mézgu Pecherz moczowy
Mézazek
Zviomik wielki
Twarz Galki oczne Szkielet Kregostup — brak defektow
Profil twarzy (przekrd) poprzeczny. strzatkowy

i czolowy)
Koficzyny gérme | doine — tréjseg-
mentowosé

Szyja Brak guz6w (wodniak, potworniak
szyl)

Polozenie

Sznur

Uczba naczyf. przyczep

H

Kiatka piersiowa/serce | Ksztaft Kiatkl plersiowe)
Wielko$é serca

Polozenie serca

08 serca

Czynnoéé serca, rytm

4 jamy serca

Odplywy 2 komér serca
Ooraz 3 naczyh érédpiersia
Obraz 3 naczyf | tchawicy

Zefiska lub meska*

suod..

n

GUIDEL

Practice guidelines for performance of the routine
mid-trimester fetal ultrasound scan

S, L. JOHN

Z. ALFIREVIC, V.
¥

RGHI
) ALINGER.

A. C. BILARDO, E. HERNANDEZ-ANDRADE,
AC 3 1 . H. MUNOZ., F. PREFUMO, A. TOI
and W. LEE on behalf of the ISUOG Clinical Standards Committee

Abdomen

Stomach in normal position
Bowel not dilated

Both kidneys present

Cord insertion site

inferior vena cava

Mi 1.0

BORAMED_KEN tel

Ocena jamy brzusznej i uktadu moczowego u ptodu - diagnostyka réznicowa oraz postepowanie kliniczne




Wady jamy brzusznej u ptodu

* Wady powtok
* Omphalocoele
* Gastroschisis
* Ztozone wady przedniej $ciany brzucha

* Wady przewodu pokarmowego (niedroznos¢,
perforacja)

* Guzy w jamie brzusznej
* Torbiele (jajnika, krezki, przewodéw zétciowych)
* Guzy lite (nefroblastoma, potworniak kosci guzicznej)

* Wady uktadu moczowego

Omphalocoele

* Wpuklenie jelit, watroby i ew. zotgdka do sznura
pepowinowego

* Pokryte workiem (otrzewna, owodnia)

* Mate jelito
* Duze jelito i fragment watroby
* Ogromne >50% watroby

Rieder W, Maurer SV, Giannoni E, Baud D. Fetal Omphalocele: Review of Predictive

Factors Important for Antenatal Counseling? Obstet Gynecol Surv. 2022 Nov;77(11):683-

695.

Gastroschisis

* Defekt po prawej stronie od pepka (<4 cm)
* Brak worka

* Jelito (t. krezkowa gérna)
* Dalsza cze$¢ dwunastnicy — 2/3 blizsze poprzecznicy
* Etiologia niejasna
* Czynniki ryzyka
* Wiek<20rz
* Uszkodzenie jelita

* Mechaniczne (kompresja naczyn)
* Chemiczne (toksyczne dziatanie ptynu owodniowego na jelita)

Bhat V, Moront M, Bhandari V. Gastroschisis: A State-of-the-Art Review. Children
(Basel). 2020 Dec 17;7(12):302.

Fizjologiczne omphalocoele

*6-12 t.c.
* Wydtuzenie i wykonanie zwrotu o 270 st

* Opdiniony powrét petli jelita
* Dania 2015-2018
* 20/225 168 porodéw (1:11250)
* Maksymalna $rednica - 12 mm
* Regresja do 16 t.c.
Hornstrup LS, Kristensen SE, Ngrgaard P, Sperling L, Sandager P, Ibsen MH, Jgrgensen FS.
How late in pregnancy can fetal physiological omphalocele be seen? Nationwide study of

cases in Denmark over 4-year period. Ultrasound Obstet Gynecol. 2022 Sep;60(3):428-
429.

— = Gastroschisis

Ocena jamy brzusznej i uktadu moczowego u ptodu - diagnostyka réznicowa oraz postepowanie kliniczne



Wodonercze

1/500 urodzen

tagodne (pielektazje): wymiar AP miedniczki nerkowej w Il trym >4 mm;
w Il trym >7 mm

Ciezkie: wymiar AP miedniczki nerkowej w Il trym > 10 mm, w IIl trym>
15mm

W wiekszos$ci przypadkdw ulega samoistnej poprawy w okresie
noworodkowym. (W 20% przypadkow stwierdza sie wady potaczenia
moczowodowo-miedniczkowego lub refluks pecherzowo-moczowodowy (z
tego 50% wymaga operacji w ciggu pierwszych dwdch lat zycia)

Ryzyko nawrotu jesli wada jest izolowana: niepodwyzszone

- =
= Wodonercze -

=

07.11.2013 6

Ocena jamy brzusznej i uktadu moczowego u ptodu - diagnostyka réznicowa oraz postepowanie kliniczne

SOCIETY FOR FETAL UROLOGY

CLASSIFICATION OF ANTENATAL HYDRONEPHROSIS™
grade 1 grade 2 grade 3 grade 4

"'%

.

’ - -4 4 :
Urine barely Full pelvis, major u::if:;:':::;"!:?d
splits sinus calyces dilated parenchyma spa;ed

Nerki multicystyczne — multicystic
dysplastic kidney (MCDK)

* 1/1000 urodzen

* Nieprawidtowy kariotyp (gtdéwnie 47, XX/XY +18) w
3% zmian jednostronnych i 15% zmian
obustronnych

* Zmiany jednostronne (80% przypadkdw), rokowanie
dobre

* Zmiany obustronne sg letalne

Ryzyko nawrotu jesli wada izolowana 1-2%




OCENA OUN U PLODU - DIAGNOSTYKA ROZNICOWA
ORAZ POSTEPOWANIE KLINICZNE

dr hab. Julia Bijok

julia.bijok@gmail.com

n Ocena OUN u ptodu - diagnostyka réznicowa oraz postepowanie kliniczne



Wentrikulomegalia

* Pomiar
Morfologia komér
Symetria komor (asymetria >2,5 mm)

.

* Przestrzen okotokomorowa

Zawartos¢ komér

11§ IV komora

Tkanka mézgowa
* Przestrzer podpajeczynéwkowa

Tylny dét czaszki

+ Cewa nerwowa

* Biometria mozgu

* Migracja neuronow

Ocena OUN u ptodu - diagnostyka réznicowa oraz postepowanie kliniczne

1 D 093cm

Torbiele splotéw naczyniéwkowych

* 1-2 % ciaz

* 90 % zanika samoistnie < 26-28 tc;
brak nastepstw neurologicznych.

* |zolowane CPC: ryzyko trisomii 18 < 1
%; doktadny ,level II” USG + cfDNA
wystarcza do wykluczenia aneuploidii

* Wskazania do diagnostyki genetycznej:
liczne / > 10 mm / obustronne
torbiele, utrzymywanie > 22 tc lub
towarzyszgce inne markery/wady

Wentrikulomegalia

* Poszerzenie rogu tylnego komory bocznej 2 10 mm
« tagodna 10-12 mm,
* umiarkowana 13-15 mm,
« cigzka > 15 mm / hydrocephalus

* Czestosé: ok. 0,15-0,2 % (2 / 1000) cigz; ~50 % zmian jednostronnych

* Rokowanie (izolowana):
* tagodna > 90 % prawidtowy rozwoj;
* umiarkowana 75-90 %;
* ciezka <50 %

Wentrikulomegalia

* Wada OUN 60%
* Wady cewy nerwowej
* Defekty linii sSrodkowej
+ Wady tylnego dotu czaszki

* Wtérna 10-15%

* Infekcje

* Krwawienie

* Niedokrwienie

* Guzy

* lzolowana 25-30%
¢ UWAGA! 13% fatszywie negatywnych (obecna wada mézgu, niewykryta)
* Gorsze rokowanie, jesli poszerzenie rogéw przednich (5% vs 32%)




Markery zespotu Downa w Il trymestrze

Table 11 Pooled estimates of detection rate (DR), false positive rate (FPR) and positive and negative likelihood ratios (LR+ and LR-) of
sonographic markers for trisomy 21 and estimated likelihood ratio (LR) of individual isolated markers

Marker DR (95% CI) (%) PR (95% CI) (%) LR+ (95% CI) LR-(95% CI) LR isolated marker*

Intracardiac cchogenic focus  24.4(209-282)  3.9(34-45) 5.83(5.02-677)  0.80(0.75-0.86) 095
Teotomegaty Cay Zaiomo 7 Zag\ y I8t

Increased nuchal fold 260 (21 9) 10(0.5-19) 37 0.80 0. S 379

Fefogenic Sowet o TISA=207T LB LU2 00 ) R S A VAT G 70 R 12 Tos

Mild hydronephrosis 139(11.2-17.2) 17(14-20) 7.63(6.11-9.51) 108

Short humerus 303(17.1-47.9)  46(28-74) 4.81(3.49-6.62) 0.78

Short femur 77(193-38.1)  64(47-88) 372(279-497) 0.61

ARSA 307 (17.8-474) LS (10-21)  21.48(1148-40.19) 0.71(0.57-0.88) 394

Absentor hypoplastic NB ~ 59.8 (48.9-69.9)  28(19-4.0)  23.27(14.23-38.06) 046 (0.36-0.58) 6.58

“Derived by multiplying the positive LR for the given marker by the negative LR of each of all other markers, except for short humerus.
ARSA, aberrant right subclavian artery; NB, nasal bone.

UOG 2013

© fetalid Etiologic study
NON-ISOLATED | ISOLATED | [
l Follow up every 2/4 weeks
MALFORMATIVE ADQUIRED |
I I - — 12-15mm
progessive Estable
| [ |
Neonatal US + Neugpediat;cian follow l:p 2
Surgery in severe
and progressive
g @ cases if obstruction
NATAL of CSF

Agenezja ciata modzelowatego

* Czestos¢ — 0,5 — 1,8 / 10 000 urodzen; u dzieci z zaburzeniami rozwoju
do 2,3 % (230 / 10 000).

* 20-50 % przypadkow zwigzane z aneuploidig (T13, T18) lub zespotami
genetycznymi; czeste wspétwystepowanie wentrikulomegalii,
malformacji tylnego dotu, zaburzen migracji neurondw.

* Rokowanie — izolowana ACC: prawidtowy rozwéj w ok. 60-75 % (2/3)
dzieci; ACC z innymi wadami - wyzsze ryzyko opéznienia, padaczki,
zaburzen funkcji poznawczych.

Ciato modzelowate

8.4. Longitud Cuerpo Calloso (mMm) Acnion. k. and A AchiIron. Utrasound Oostet Gynecol, 2001. 18(4): . 343-7.

Semanas de gestacién ___IC 95% Inferior Media IC 95% Superior
1. 208 378 45
a7 77 24 7.70
18 1004 1281 14.90
1 1451 15378 17.08
20 1813 1805 19.77
21 1084 2038 2123
22 2183 2230 2324
23 2310 2445 2572
24 2032 27.01 28.00
25 2800 2008 30.0e
26 2991 3144 32908
27 3278 2432 3502
28 3230 4.4 2850
23 3421 3840 asso
30 37.14 232 30.82
31 3018 3730 3842
32 3s.27 40.43 4240
a3 3144 3850 4520
2 4140 42350 4360
as 082 sseo so3a
36 40.00 44.00 45.00
37 42350 aso7 so3s

Ocena OUN u ptodu - diagnostyka réznicowa oraz postepowanie kliniczne
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ZASTOSOWANIE BADAN DOPPLEROWSKICH
W DIAGNOSTYCE PRENATALNEJ

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

Zastosowanie badania dopplerowskiego w diagnostyce prenatalnej

) Diagnostyka powiktan
i ,Management”

FGR

Metody badania dopplerowskiego

1) Predykcja powikian

Metoda fali pulsacyjnej (Skrinning)

Metoda fali ciggtej

Metoda kolorowego Dopplera

Stan przedrzucawkowy/FGR
Aneuploidie
Wady serca ptodu

Blok serca u ptodu

PE

Cigza blizniacza 1-kosmowkowa
Wady serca plodu
Niedokrwisto$¢

Niewydolnos¢ krazenie u ptodu

Arytmia serca u plodu

Rola ultrasonografii w predykcji i diagnostyce stanu przedrzucawkowego

Postepowanie w nadciénieniu tetniczym u kobiet w ciazy.
Four useful Zapobieganie, diagnostyka, leczenie i odlegte rokowanie
biomarkers
for preterm
preeclampsia
prediction at
11-13°¢ weeks’
gestation:

‘Stanowisko Polsiiego Towarzystva Nadciénienia Tetniczego, Poiskiego Towarzystwa

egrancy asocias
plosmo proteinA PAPPA)

Ocena przeptywu krwi w tetnicach ocznych w predykcji PE

274 systolic

'~

,“
-

1l End diastc )

PSV ratio
(PSV 2/ PSV 1)
twPE

Zastosowanie badan dopplerowskich w diagnostyce prenatalnej




Badanie dopplerowskie w predykcji catkowitego bloku p-k u ptodu
Pacjentki z obecnoscia przeciwciat anty SS-A , anty SS-B Pp PrECYE) & P o
(choroby tkanki tacznej u ciezarnej)
AV time
* Przeciwciata anty SS - A (Ro) i anty SS - B (La), jesli dodatnie to
wzrost ryzyka bloku serca (2%) < 140(150) ms)

+ Od 16 tygodnia cigzy ocena czasu przewodnictwa p-k w usg , w przypadku
rozpoznania bloku 1 lub 2 stopnia, mozliwa sterydoterapia
(16-24 (26 tydzien) usg co 7 dni)

Metaanaliza (8 prac, n=26 958)  Maiz, Nicolaides Fetal Diagn Ther 2010

Trl‘(uspld regurgitation in screening for trisomies 21, 18
. . X . " - an 13 a “urner s: e a
Odsetek nieprawidtowych przeplywéw w DV (ujemna fala A) u plodéw w 1. trymestrze ciazy e e e e R

0 13 + 6 weceks
of gestation

1,.C. VALENGIA®, P. LIVANOS®, D. WRIGHT} and K. H. NICOLAIDES*

Typ aneuploi
Kariotyp prawidiowy

Kariotyp prawidtowy 0,9 %
Trisomia 21

Normal Trisomia 18

- %ﬁw‘%}@%&@% Trisomia 13

Abnormal

A

Trisomia 21 557 %
Trisomia 18 333%
Trisomia 13 %

45X 375%

Consensus definition of fetal growth restriction: a Delphi procedure

4oty

Gordijn et al. UOG 2016

Table 2. Color flow patterns seen in the four-chamber and the th 1

d trachen vie land
= FourChamber View Pateca’ = Tattern 1
S Ne gt S o of Distinet illing of both Pattern 5
Prae - both ventricles both ventricles cardiac axis icles, but o Filling of anly ane
Three-Vessel and Trachea View ~————___ Normal cardiac axis at 45-60' rotated to the left ventricle
Patter - T -
The ductus artriosus and the aorta form AVSD ()
ith equaly sized arms
. . ks, in absence of congenital anomalies
JEFW < 3" centile
i ettt s st two out of three of the following
s ) - ) B 1. AC/EEW < 10% centile combined with < 10™ centile
Pattem Copmmncs T UtA-PL > 95% centile and/or W crossing centiles 22 quartiles on growth centiles®
Only one vessel can be obseved with T6AG PORY (¢ 3. UA-PL > 95™ centile PR < 5% centile or UA-PI > 95™ cengile>
RS
Pt - = *Growth centiles are non-customized centiles. AC, fetal abdominal circumference; AEDF, absent end-diastolic flow; CPR, cerebroplacental
n ssel can be vith a AT (1) - L prer = e b . g
e entricular heart (1) ratio; EFW, estimated feral weight; GA ional age; P, pulsatility index; UA, umbilical artery; UtA, uterine artery.
VD - r . TORV—doubleculet Fight venile TOF T —
artera runk; HLHS—hypoplasic lft hert syndome




G

Stadia zaawansowania FGR/klasyfikacja isuog. EHHERES
Stadium Patofizjologia Kryteria Nadzér Tydzien/ sposéb
1) zakonczenia ciazy 1SUOG Practice Guidelines: diagnosis and management of
small-for-gestational-age fetus and fetal growth restriction
. % i
| tagodna niewydolnos¢ tozyska E;\g(g 2:::;:: 1x/tydz Ind?nz ctjyad::?: o ‘ Doppler and cardiotocography examination in FGR fetus |
UAPI>95 centyla
MCABIs 5 centyla 2440025 +6wks |[ 2640028 +6wks |[ 29+0w3146wks ||[240w33r6wke] [ 23evoukst | | 36401037 +6wks || 34010 wu)“l.\l

UtAPI>5centyla I I I I i

'AEDF or REDF in UA: monitor every 2-3 dafs unless delivery is indicated |

I Cigzka niewydolnos¢ fozyska UAAEDV 2x/tydz. 34 tydzien
Reverse flow Aol c.c l l l l l
- - — Deliver if DV . . A s Deliver if UA-PI Dikrvesif i o

m Kwasica plodu UA REDV o 1-2.dni 30 tydzien " A Deliver if UA-REDF | | Deliver if UA-AEDF 2 i s

(malo prawdopodobna) DV PI> 95 centyla ce STV <.5ms §Tv Shsms * vy cher

l feature of FGR
v Kwasica ptodu Reverse flow DV co 12h 26 tydzien
(wysoce prawdopodobna) Oscylacja milczaca c.c Sl T
oo ‘ vr i - spor Sl ookl oo |
n
Figueras F, Gratacos E 2014 2020

Preeklampsja (stan przedrzucawkowy) Niedokrwisto$¢ u plodu / objawy

[0 |
* 1 RR 2140 i/lub 2 90 mmHg, 2 20 tyg. cigzy + Kardiomegalia (fagodna, rozstrzeniowa)
+ co najmniej 1 z ponizszych ,nowych” objawow
(2 20 tyg. cigzy ) + Hepatomegalia
1. biatkomocz 2 300 mg / d 9
« Splenomegalia

2. wyktadniki dysfunkcji/luszkodzenia narzadéw u ciezarnej
- objawy ze strony OUN (np. zaburzenie widzenia , bardzo silne bole gtowy)
- obrzgk ptuc
- zaburzenia hematologiczne (PLT < 150 tys./ pl, hemoliza, DIC)

« Placentomegalia

- 1 AspAT lub 1 AIAT z lub bez bdlu w prawym podzebrzu : (T:;S;/:f: g i ;
o e " " " om —=
3. wyktadniki dysfunkcji (niewydolnosci) tozyska ’ N -
AN |SSHP.
L y PP Intematinnmsgnxegy;n(;ll;zﬁ;udy - & o = =
(tetnica pepowinowa) of Hypertension in Pregnancy Obrzek uogdiniony ptodu (p6Zna manifestacja)
Arytmie i T
Arytmia serca ptodu L ?Jf:&fﬁfﬁﬁi:

Malformacje AV

Tachyarytmie Niski rzut serca
Czestoskurcz nadkomorowy 200-300 uderzen/min yEON IZTISEIES
Trzepotanie przedsionkéw 300-500 uderzen/min \ /

M-mode !

Obstrukcyjne wady serca

Bradyarytmia ' g:;v o :’:g; Niewydolnos¢ serca u ptodu
blok p-k Ill stopnia ZWQ;Znije DA CPAM

Chorioangioma CDH

Cigzki FGR =
blok p-k | stopnia . ni ; / \anos

blok p-k Il stopnia Ucisk serca z zewnatrz

Doppler pulsacyjny ! TRAP
ekstrasystolia nadkomorowa BRIt Y Zwiegkszone . TITS
ZWigKSZONe | poenesja pv

obcigzenie nastepcze

obciazenie Guzy u ptodu

wstepne | Malformacje AV
Chorioangioma

(dodatkowe skurcze nadkomorowe)

Zastosowanie badan dopplerowskich w diagnostyce prenatalnej




cvwps | - > 8 pkt norma
(—— |
HYDROPS
< 6pkt niewydolno$¢ krazenia
zagrazajaca zyciu plodu

VENOUS
DOPPLER
UV, DV

ARTERIAL
DOPPLER
UA

Somalll yaacor B UAREDF

NOTATKI

Zastosowanie badan dopplerowskich w diagnostyce prenatalnej



CIAZA BLIZNIACZA - DIAGNOSTYKA USG, SPECYFIKA CIAZY JK,
ZABIEGI FETOSKOPOWE, PORADNICTWO | ROKOWANIA

dr hab. Jakub Kornacki

kuba.kornacki@wp.pl

DK DO JK DO Jo .
Usg w 1. trymestrze ciazy <
Smieré 1. plodu S + R b
— « Ustalenie wieku cigzowego N \ .
Smieré dwéch plodéw i & tb =
Wada 1. plodu + + o Lo ) . i
- - 5 « Ustalenie liczby kosméwek i owodni : .
Wada dwéch ptodéw + + > F % |
2 <l
S 4 k
SFGR + + 5 e X !
<} « Vanishing Twin Syndrome
FGR obu plodéw i * .g
i s
b i Gt ’ . ° + Rozbieznos¢ w zakresie wartoéci CRL i NT
Malowodzie u 1. lub dwéch plodéw + N -f
TTTS + @
TAPS +
TRAP +
Zapetienie pgpowin +
Ustalenie liczby kosméwek i owodni Ustalenie liczby kosméwek i owodni
* 11-13+6 * 11-13+6
Tau (T) sign
chorion /amnion amnion —s

Fused dichorionic placenta

[ Monochorionic shared placenta ]

Ciaza blizniacza - diagnostyka USG, specyfika ciazy JK, zabiegi fetoskopowe, poradnictwo i rokowania




Skrining aneuploidii w cigzy blizniaczej

* Test ,,ztozony” (wiek matki + NT + test podwoéjny)
w ciazy 2-} kowej , 1 - k kowej
DR poréwnywalna jak dla cigzy pojedynczej

« NIPT (cell free fetal DNA) , czutos$¢ zblizona do tej dla cigzy pojedynczej

* w VTS tylko wiek matki + NT (nie wykonujemy badania biochemicznego)
- W VTS nie wykonujemy NIPT

UOG 2016

Benn, Rebarber Prenat Diagn 2021

Rozbieznos¢ w zakresie CRL miedzy ptodami

» Réznica w wartosci CRL =2 10% wigze sig z okoto 25% ryzykiem

wad i/lub zespotéw genetycznych u ptodu (ptéd mniejszy)

* Roéznica w wartosci CRL 2 10% zwieksza ryzyko:
sFGR , porodu przedwczesnego , $mierci ptodu

* Wzgledne wskazania do diagnostyki inwazyjnej, zwtaszcza w cigzy DK, po

wczesniejszej szczegotowej ocenie anatomii plodéw w 1. trymestrze

UOG 2016

Rozbiezno$¢ w zakresie wartosci NT migdzy ptodami

*220%
cigza JK / wzrost ryzyka TTTS

cigza DK / wzrost ryzyka wad, zespotéw genetycznych ?

Dichorionic twin pregnancy

11-14 weeks
20-22 weeks

23—30
32—34

Delivery

« Dating, labeling
- Chorionicity
- Screening for trisomy 21

+ Detailed anatomy

- Biometry

« Amniotic fluid volume
- Cervical length

+ Assessment of fetal growth
« Amniotic fluid volume
« Fetal Doppler

ISUOG Guidelines 2016

‘Monochorionic twin pregnancy

— TTTS, sFGR

20 wecks | g
22 weeks |— -
2wecks |—

28 weeks

30 weeks

ISUOG Guidelines 2016

Ocena anatomii ptodu / wady ptodu/éw w cigzy blizniaczej

pojedynczej

cigzy pojedynczej

Lewi et al. AJOG 2008

Baxi, Walsh J Matern Fetal neonatal Med. 2010

Ciaza blizniacza - diagnostyka USG, specyfika ciazy JK, zabiegi fetoskopowe, poradnictwo i rokowania

Zblizony odsetek wad (per fetus) w cigzy dwuzygotycznej w poréwnaniu do cigzy

2-3 x wyzsze ryzyko wad u ptodéw w cigzy monozygotycznej w poréwnaniu do

Ciezka wada ptodu w 1/15 cigz JKDO i w 1/6 JO, zwykle dotyczy jednego ptodu



Wada u 1 ptodu w cigzy blizniaczej TTTS

+ Cigza DKDO * Cigza 1-kosméwkowa
* MAP<2cmiMAP>8cm

Umiarkowany wptyw na stan 2. ptodu (zdrowego) , aczkolwiek....
wg Eurofetus po 20 tygodniu <2 cmi>10 cm

WIELOWODZIE!
SMIERC PLODU —— 1 ryzyka powiktan zakrzepowo-zatorowych u matki

Inne kryteria
« CIAZAJK
Istotny wplyw na stan 2. ptodu (zdrowego) , w przypadku wady wigzacej sie MAP < 2 cm, MAP > 6 cm do 18 tyg
ze wzrostem ryzyka obumarcia ptodu MAP <2 cm, MAP > 8 cm 18-20 tyg.
MAP <2 cm, MAP > 10 cm > 20 tyg.
Obumarcie 1. ptodu w cigzy 1-kosmowkowej wigze sie z ok 30%
ryzykiem uszkodzenia OUN 2. ptodu !!! .
Selektywne Ograniczenie Wzrastania Ptodu (sFGR) w ciazy 1-kosméwkowej sFGR

Delphi criteria

Wikta ok. 10-15 % ciaz jednokosméwkowych

Dwukosmoéwkowa Jednokosméwkowa
« Jest konsekwencja nieréwnomiernego podziatu fozyska EFW <3 centyla
lub
« Czesto wspdtobecnos¢ brzeznego przyczepu pepowiny ptodu z FGR EFW < 10 centyla
Rozbiezno$¢ wzrastania = 25 %
« Dos¢ duze ryzyko obumarcia wewnatrzmacicznego ptodu z FGR Pl w tetnicy pepowinowej > 95 centyla

AC < 10 centyla
2/3 kryteria 3/4 kryteria

Khalil et al. UOG 2019

TAPS

sFGR w cigzy 1-kosméwkowej

The New Staging System

35-36 tydzieh

Typl Stage 1. >0.5 MoM difference in delta MCA PSV
JUFD wysokie ryzyko 20- 40% Stage 2. >0.7 MoM difference in delta MCA PSV.
29-30 tydzien
Typll Stage 3. Stage 1 or 2, with cardiac compromise of the donor
Stage 4. The donor develops hydrops
IUFD ryzyko érednie 10-15%
31-32 tydzien N
Typ Il Stage 5. 1, or both babies pass in utero

Gratacos et al. 2007 Tollenaar et al. UOG 2019

Ciaza blizniacza - diagnostyka USG, specyfika ciazy JK, zabiegi fetoskopowe, poradnictwo i rokowania




TRAP (Twin Reversed Arterial Perfusion)
W ok 1% cigz kosmowkowych

Wspdtobecnosé ptodu
bezsercowego (acardiac twin) i
ptodu zdrowego (pump twin)

Ptéd bezsercowy odzywiany przez zdrowy ptéd,
krew doptywa do ptodu bezsercowego tetnicg
pepowinowa (odwrotnie niz fizjologicznie)

Duze ryzyko niewydolnos$ci kragzenia u ,pump twin”

NOTATKI

Ciaza blizniacza - diagnostyka USG, specyfika ciazy JK, zabiegi fetoskopowe, poradnictwo i rokowania



ZASTOSOWANIE MRI W DIAGNOSTYCE PLODU
JAKO UZUPELNIENIE DIAGNOSTYKI USG

dr hab. Rafat Iciek
ralfiho@o2.pl

Rola MRI w szacowaniu objetosci narzadéw oraz wad ptodu w
cigzy powiktanej cukrzyca

® Wytyczne obrazowania ptodu w MRI

1

® Wady ptodu, objetos$¢ narzadow oraz powikiania
ptodu w badaniu MRI m

® Praktyczne zastosowanie MRI - dos$wiadczenia
wlasne w Klinice Rozrodczosci UM GPSK

® Wytyczne obrazowania ptodu w MRI

Powszechnie wiadomo, ze niektdre stany u matki, takie jak: =
> otytost

» blizny w jamie brzusznej

» matowodzie

POGARSZAJA JAKOSC OCENY ULTRASONOGRAFICZNEJ W CIAZY

Otyto$¢ moze réwniez pogarszat jakoSC obrazu rezonansu magnetycznego ptodu,

jednak w wiekszosci przypadkéw nadal mozna uzyskac obrazy diagnostyczne.

d
r

Obr nie plodu a
magnetycznego. Wytyczne ISUOG

Obrazowanie plodu metodq rezonansu magnetycznego.
Zaktualizowane wytyczne International Society of Ultrasound
in Obstetrics and Gynecology

sance imaging

Kasprian G., Laifer-Narin S., Lee

Platt L, Prayer F, Pugash D, Salomon L.),, Sanz Cortes M., Stur F, Timor-Tritsch

LE, Tutschek 8., Twickler ., Ravine-Fenning N. w imieniu Komitetu ds. Standardow Kiinicznych ISUOG
ecology, 2023; 61: 278-287

er G., De Cat

® W jakim celu wykonuje sie badanie MRI ptodu?

» uzupetnienie spedjalistycznego USG

» potwierdzenie jego wyniku

» uzyskanie dodatkowych informacji

> nie przeprowadza sie MRI jako badania przesiewowego pierwszego wyboru

Obrazowanie plodu metoda rezonansu
magnetycznego. Wytyczne ISUOG

Obrazowanie plodu metoda rezonansu magnetycznego.
Zaktualizowane wytyczne International Society of Ultrasound
in Obstetrics and Gynecology

03.07.2024

ISUOG Practice Guidelines (updated): performance of fetal magnetic resonance imaging

Prayer D., Malinger G., De Catte L., De Keersmaecker B., Goncalves L.F., Kasprian G., Laifer-Narin S., Lee
W., Mil-lischer A-E., Platt L., Prayer F., Pugash D., Salomon L.)., Sanz Cortes M., Stuhr F,, Timor-Tritsch
LE., Tutschek B., Twickler D., Ra-ine-Fenning N. w imieniu Komitetu ds. Standardéw Klinicznych ISUOG
Ultrasound in Obstetrics and Gynecology, 2023; 61: 278-287

m Czy badanie MRI ptodu jest badaniem bezpiecznym?

> bezpieczne bez zastosowania $rodka kontrastujacego

> nie wykazuje znanego niekorzystnego dziatania na ptdd na zadnym etapie cigzy

> zastosowanie pola o czestotliwosci radiowej moze prowadzic do potengalnie
szkodliwego zwiekszenia temperatury ciata ptodu

> w badaniach przeprowadzonych po porodzie nie wykazano wplywu
prenatalnego MRI przy indukgi pola magnetycznego 3T na stuch ani
wzrastanie.

Obrazowanie plodu metoda rezonansu
magnetycznego. Wytyczne ISUOG

Obrazowanie plodu metoda r gnetycznego.
Zaktualizowane wytyczne International Society of Ultrasound
in Obstetrics and Gynecology

03.07.2024

1SUOG Practice Guidelines (updated): performance of fetal magnetic resonance imaging

Prayer D., Malinger G., De Catte L, De Keersmaecker B., Goncalves L.F,, Kasprian G., Laifer-Narin S., Lee
W, Mil-lischer A-E., Platt L., Prayer F,, Pugash D., Salomon L.J., Sanz Cortes M., Stuhr F., Timor-Tritsch
LE., Tutschek B., Twickler D., Ra-ine-Fenning N. w imieniu Komitetu ds. Standardéw Klinicznych ISUOG
Ultrasound in Obstetrics and Gynecology, 2023; 61: 278-287

Zastosowanie MRI w diagnostyce ptodu jako uzupetnienie diagnostyki USG




® W jakich okolicznosciach wykonuje sie¢ MRI ptodu?

Powszechnie zaakceptowanym wskazaniem do wykonywania MRI ptodu
jest sytuacja, gdy w specjalistycznym USG nie uzyskano peitnych
informacji na temat wykrytej nieprawidiowosci lub wysunieto
podejrzenie patologii, ktérych nie mozna potwierdzi¢ jedynie na
podstawie USG.

Czynniki majace obecnie wptyw na podjecie decyzji o wykonaniu MRI ptodu
obejmuja miedzy innymi: do$wiadczenie personelu / dostepny sprzet w
pracowni ultrasonograficznej i zaktadzie MRI, dostepnos¢ MRI, stany u
ciezarnej, takie jak otytoéé, blizny powitoki brzusznej czy

matowodzie, a takze wiek cigzowy.

Obrazowanie plodu metoda rezonansu
. Wytyczne

15U0G

® W jakim wieku ciagzowym wykonuje sie badanie MRI?

W MRI ptodu wykonanym przed koficem 18. tygodnia cigzy nie uzyskuje sie

zazwyczaj dodatkowych informacji w stosunku do USG.

» Do patologii rozpoznawanych w III trymestrze cigzy nalezg migdzy innymi
zaburzenia rozwoju kory mézgowej oraz guzy szyi

» Wiekszo$¢ narzadéw mozna zobrazowac miedzy 26. a 32. tygodniem ciazy

» Wraz z zaawansowaniem cigzy badanie staje sie coraz mniej komfortowe dla
pacjentki, w zwigzku z czym zaleca sie rozwazenie jej utozenia w pozycji skosnej
na lewym boku.

Obrazowanie plodu metodq
magnetycznego. Wyty

rezonansu
czne ISUOG

®m Kto powinien wykonywac badanie MRI ptodu?

Tabela 2. Sugerowani czionkowie zespolu wielodyscyplinarnego oraz ich rola w przypadku
'wykonywania obrazowania plodu metoda rezonansu magnetycznego

Czlonek zespolu Rola

wykonywanie USG (réwniez uktadu
nerwowego), przekazywanie rodzicom
informacji dotyczacych wynikow badania oraz
mozliwego rozpoznania, udzielanie porad,
wskazanie potrzeby wykonania MRI ptodu
obecno$¢ podczas MRI w celu uzyskiwania
odpowiednich plaszczyzn i zmieniania protokohu
badania w razie potrzeby; interpretacja i opis
badania, udzielanie porad

potoznik, radiolog

radiolog, potoznik

zesp6} wielospecjalistyczny, jesli jest dostepny /
konieczny: poloznik, radiolog dzieciecy lub
neuroradiolog, neurolog dziecigcy, genetyk, inny
specjalista dzieciecy, pracownik socjalny,
psycholog
MRI - obr:

udzielanie porad oraz zalecen na podstawie
wynikéw USG uk}adu nerwowego, MRI, badan
genetycznych i laboratoryjnych i/lub danych

z wywiadu rodzinnego

ie metoda magnetycznego; USG — badanie ultrasonograficzne

‘Obrazowanie plodu metoda rezonansu
agnetycznego. Wytyczne ISUOG

rezonansy magnerycanego
wernaionsl Sacity of Urasound

ob
in Obteric

Zaka

m Wystandaryzowane plaszczyzny badania ciata ptodu

Standaryzacja ptaszczyzn badania catego ptodu jest trudniejsza niz w przypadku
mdzgu, poniewaz ptdd przyjmuje zazwyczaj pozycje uniemozliwiajaca uzyskanie
przekrojow w doktadnie wzajemnie prostopadtych ptaszczyznach.

Przekroje strzatkowe mozna uzyska¢ poprzez umieszczenie srodkowej warstwy
wzdtuz przebiegu piersiowego odcinka kregostupa oraz przyczepu pepowiny.

Przekroje czotowe nalezy dostosowac do przebiegu kregostupa (réwnolegle do
piersiowego odcinka oraz przedniej s'ciany ciata ptodu na poziomie brzucha).

Warstwy w ptaszczyznie poprzecznej powinny by¢ prostopadte do osi dtugiej
kregostupa na poziomie obszaru zainteresowania; na przyklad wykonanie pomiaru
objetosci ptuc wymaga uzyskania przekrojow w ptaszczyznie poprzecznej
prostopadtych do odcinka piersiowego kregostupa.

Obrazowanie plodu metoda rezonansu
‘magnetycznego. Wytyczne ISUOG

Obrazowanie plodu metod rezonansu magnetycznego.

in Obstetrics and Gynecology

m Wystandaryzowane plaszczyzny badania mézgu ptodu

Przekroje strzatkowe glowy, w tym posrodkowy, uwidaczniajacy ciato
modzelowate, wodocigg mozgu i przysadke mdzgowa

Przekroje czotowe réwnolegte do pnia mézgu, uwidaczniajgce symetrycznie
struktury ucha wewnetrznego.

Przekroje poprzeczne, prostopadte do strzatkowych, réwnolegte do przebiegu ciata
modzelowatego (lub podstawy czaszki w przypadku braku ciata modzelowatego), z
symetrig boczng dostosowana do przekrojow czotowych.

Obrazowanie plodu metod rezonansu
magnetycznego. Wytyczne ISUOG.

Obrazswanie plodu metody rezanansu magnecyaneso.
fonl nd

Rola MRI w szacowaniu objetosci narzadéw oraz wad pitodu w
ciazy powiktanej cukrzyca

® Wytyczne obrazowania ptodu w MRI u
1

® Wady ptodu, objeto$¢ narzadéw oraz powikiania

ptodu w badaniu MRI

m Praktyczne zastosowanie MRI - dos$wiadczenia
wilasne w Klinice Rozrodczosci UM GPSK

Zastosowanie MRI w diagnostyce ptodu jako uzupetnienie diagnostyki USG



®m Zastosowanie MRI w przewidywaniu makrosomii ptodu

Fetal magnetic resonance imaging at 36 weeks

predicts neonatal macrosomia: the PREMACRO study

m Zastosowanie MRI w ocenie masy ptodu w 20-26 tc

Methods —Twenty-five paired US and MRI scans had the EFW calculated (gestational age [GA]
range = 20-26 weeks). The intra- and interobserver variability of each method was assessed (2
dality). A small sub-analysis was performed on 5 fetuses who were delivered preterm
(mean GA 29 +3 weeks) and compared to the actual birthweight.

operator

Publshed i final edited form s
Ther. 2021 January O1; 48(10): 708-719. dok:10.1159/00081911,

MRI-Derived Fetal Weight Estimation in the Midpregnancy Fetus:

A Method Comparison Study
ly ', Lisa Story*®, ", Caroline L. Knight*®,
m Zastosowanie MRI w ocenie wad plodu (OUN, pacjentki

otytoscia oraz matowodziem)

MRI provided no additional information.

: MRI provided additional information, either by de-
tection of abnormalities not detected by ultrasound, or
by provision of more hensive ch
of the detected anomaly, but did not change the
management.

MRI provided additional information (see above),
which changed the management.

IIL:

Table I. Distribution of cases with CNS- and non-CNS
anomalies and the proportion of high BMI and oligohydramnios
into different categories.

Category

I [} n Total
CNS anomaly 35(69%) 11 (2% 5(10%  SI
Non-CNS anomaly 44 (63%) 15 (21%) 11 (16%) 70
BMI > 30 Kg/m? 11 (14%) 4 (15%) [PEEEH NS
Oligohydramnios 12 (15%) ‘

3(12%) [6(E8%) 2l

Magnetic resonance imaging in the second

lester
diagnosis of fetal anomalies (s

Frida Cedertund! ©, Ove Axelsson'?, Sara Desmond?, Hashem Amini’ and
Johan Wikstrom’

Zastosowanie MRI w diagnostyce ptodu jako uzupetnienie diagnostyki USG

z

M | FIGURE4
ROCs for the prediction of birthweights of >90th, >97th, and >99th percentiles
T
A | FIGURE S
n | ROCs for the prediction of birthweight of <10th, <5th, and <3rd percentiles
L B
P
100

P
]
U 80
S
PE
v 8

E
5§
A 3 a0
L g
u
P20
v
u
Pr 0 1 1 L 1 J L 1 1 L J L L L L J
= 0 20 40 60 8 100 0 20 40 60 8 100 O 20 40 60 80 100

False-positive rate (%) False-positive rate (%) False-positive rate (%)
USecrmr eI
Prediction of a BW of 5th percentile SGA s
MRI-EFW 0.986 (0.980—0.990) 0.004 Fetal magnetic resonance imaging at 36 weeks
predicts neonatal macrosomia: the PREMACRO study

US-EFW 0.939 (0.929-0.948) 0.009 s =
Kadji et a. Fetal mag imaging predics macrosomia. Am 2022 (continued)

m Zastosowanie MRI w ocenie masy ptodu 20-26 tc

80 T
—g o0 . “
£ w |

o o
200
US_EFW hadlock MRI_EFW baker & MRI_EFW kacem

2000

1800

1600
i ;
%1200 ]
] P——

e R —
1000
800 % MRI-Derived Fotal Weight Estimation in the Midpregnancy Fetus:
A Method Comparison Study
60
o El Sncouni e, Enty S L Sy, A D, Caron L KA
. . . Coanan copt, ot et s bt
US_EPW hadlock | MRILEFW baker | MRLEFW kacem | Binthweight

m Zastosowanie MRI w ocenie wad piodu

Grouping of subjects was also done depending on the
diagnostic yield of fetal MRI and USG, and the study partici-
pants were divided into three groups: Group A: USG provided
additional information, Group B: fetal MRI provided addi-
tional information, and Group C: MRI and USG findings were
equivalent.

Table 3 — Type of anomaly and group of the patients after USG and MRI yield.

Anomaly group Modality group Total
A B C

‘Abdominal anomalies 2 3 S

Central nervous system 1 2 47

(including neural tube defects)
Urinary tract anomalies
Musculoskeletal dysplasia

Isolated mild/borderline anomalies
Nonimmune hydrops

Thoracic anomalies

Total

po®mouo

&
pwosow

5
guouan

1
0
2
62

Original Article

Comparison of ultrasound and magnetic resonance

imaging findings in evaluation of fetal congenital
A singl

observational study

Narvir Singh Chauhan *, Khanal Nandolia *




® Zastosowanie MRI w badaniu objetosci narzadéw

MRI: Fetal organ volume ' )

PLACENTA DK

MRI protocol

1.5T GE MRI system
T2-weighted MRI sequence
2 mm slices with no spacing

Manual segmentation

Fetal liver and brain at visit 2 and 3.
Semi-automatic software program ITK-snap
Operator blinded to maternal diabetes status

%)

®m Zastosowanie MRI w badaniu objetosci narzadéw

) Fetal Bra

in

Visit 2

Visit 3

PLACENTA DK

[ Visit 2 Visit 3 %]
Non-PGDM Tibm P-value Non-PGDM Tibm P-vall
-value
(n=36) (n=23) (n=35) (n=16) ‘
| Brain volume (cm?) | 136.4  15.8 137.5+245 25644233 | 2464238 |
| Difference (cm?) 2933 0.37* 3370 | osar
| Brain (%) 14:12 | 10313 0.003 10012 | 87%12 | o002

® Zastosowanie MRI w badaniu objetosci narzadéw

e
-~ Fetal liver
s Wil

Visit 2

r Visit 2 Visit3 4\
Non-PGDM TiDM P-value Non-PGDM TiDM p-value

r (n=36) (n=23) (n=35) (n=14) ‘ J

Liver volume (cm’) 64.5+9.9 75.80%21.1 1369:261 | 1573369 |

| ifference (cm?) 122137 | 0.002* 275+10.1 0.009*

®m Zastosowanie MRI w badaniu objetosci narzadéw

Conclusion

Fetal liver

* The fetal liver volume was increased in pregnancies complicated by T1DM

* The fetal liver grows proportionate with the total fetal volume

* Growth of the fetal liver is complex, influenced by several factors

Fetal brain

* The fetal brain volume did not differ between groups

* Growth of the fetal brain was mainly determined by gestational age

m Zastosowanie MRI w badaniu objetosci narzadéw
PR —p T T———r
e —

European Journal of Obstetrics & Gynecology and
Reproductive Biology

Journal homepage:

ELSEVIER

Full length article )
Functional MRI assessment of the lungs in fetuses that deliver very Preterm: &%
An MRI pilot study
-Zampieri ™, Jana Hutter ", Alena Uus"**, Maria Deprez ", Kelly Payette "*,

Mona Bafadhel’, Richard E.K. Russell’, Anna Milan , Mary Rutherford ",

Andrew Shennan’, Anne Greenough ", Lisa Story "

Assessment of normal pulmonary development using
functional magnetic resonance imaging techniques

Carla L. Avena-Zampieri, MRes; Jana Hutter, PhD; Maria Deprez, PhD; Kelly Payette, PhD;
Megan Hall, BSc(Hons); Alena Uus, PhD; Surabhi Nanda, MD, MDRes; Anna Milan, MD, PhD;
Paul T. Seed, MSc CStat; Mary Rutherford, MD, MRCPCH; Anne Greenough, MD, FRCP;

Lisa Story, BMBCh, MRCOG, PhD

Prawidtowa objeto$¢ ptuc (z uwzglednieniem wieku cigzowego) w MRI koreluje z
objetoscig ciata ptodu i jest uznawana za czynnik rokowniczy w przypadku patologii

tego narzadu

Zastosowanie MRI w diagnostyce ptodu jako uzupetnienie diagnostyki USG



CIEKAWE PRZYPADKI W DIAGNOSTYCE USG W CIAZY
- PREZENTACJA PRZYPADKOW KLINICZNYCH ORAZ DYSKUSJA

dr hab. Rafat Iciek / dr hab. Julia Bijok / dr hab. Jakub Kornacki

NOTATKI

Ciekawe przypadki w diagnostyce USG w ciazy - prezentacja przypadkdéw klinicznych oraz dyskusja u
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» spis tresci
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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

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

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

e 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

to ease clinicians’ heavy burden in Obstetrics exams.

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 e

and diagnosing complex congenital » Helpful to view fetal brain and fetal heart
malformations hemodynamics, placental insufficiency, etc

*S-Live Contour STIC

* Aninnovative 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

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

e 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 Country Manager
+48 721 328 720 +48 784 894 276




PROGRAM KURSU
piatek ¢ 6 marca 2026 r.

12.00 - 12.45

Badanie ultrasonograficzne w | trymestrze cigzy ocena ryzyka genetycznego
u ptodu i powiktan potozniczych
dr hab. Rafat Iciek

12.45 - 13.15

Diagnostyka genetyczna w perinatologii — wskazania, wybor testéw genetycznych,

poradnicwo genetyczne
dr hab. Jakub Kornacki

13.15-13.45

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

dr hab. Jakub Kornacki

13.45 - 14.15

Ocena anatomii ptodu w | trymestrze — wskazowki praktyczne i pokaz badan
dr hab. Rafaft Iciek

14.15 - 15.00

Lunch

15.00-15.30

Ocena klatki piersiowej u ptodu — diagnostyka réznicowa oraz postepowanie
kliniczne

dr hab. Julia Bijok

15.30 - 16.00

Przesiewowe badanie serca w Il trymestrze ciazy — wskazéwki praktyczne
i pokaz badan

dr hab. Rafat Iciek

16.00 - 16.30

Ocena jamy brzusznej i uktadu moczowego u ptodu — diagnostyka réznicowa
oraz postepowanie kliniczne

ar hab. Julia Bijok

16.30 —17.00

Ocena OUN u ptodu — diagnostyka réznicowa oraz postepowanie kliniczne
ar hab. Julia Bijok

17.00 - 17.15

Przerwa kawowa

17.15-17.45

Zastosowanie badan dopplerowskich w diagnostyce prenatalnej
ar hab. Jakub Kornacki

17.45 - 18.30

Ciaza blizniacza — diagnostyka USG, specyfika ciazy JK, zabiegi fetoskopowe,
poradnictwo i rokowania

dr hab. Jakub Kornacki

18.30 - 19.00

Zastosowanie MRI w diagnostyce ptodu jako uzupetnienie diagnostyki USG
ar hab. Rafat Iciek

19.00 - 19.30

Ciekawe przypadki w diagnostyce USG w ciazy — prezentacja przypadkow
klinicznych oraz dyskusja

dr hab. Rafat Iciek / dr hab. Julia Bijok
dar hab. Jakub Kornacki

19.30

Zakonczenie kursu

WARSZTATY:
PODSTAWOWE/PRENATALNE
sobota * 7 marca 2026 r.

9.00 - 14.00 Badanie pacjentek
od 12.15 Lunch




SonoScape

maging enabled by specialty probes and expert tools on P60 series
tes a thorough solution for reproductive medicine, caring for and
supporting patients through the entire diagnosis and treatment process.

*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.

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

*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

WwWww.Sonoscape.com

Organizator:

N
medvisa V

www.medvisa.pl



http://www.medvisa.pl
http://www.sonoscape.com
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