% KROTKA INFORMACJA O DIAGNOSTYCE PRENATALNEJ *#*
( wg Program badan Prenatalnych/Rekomendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologow i Poloznikow)

1. W ostatnich latach wzrasta systematycznie $redni wiek kobiet rodzacych. Szacuje si¢, ze rodzace powyzej 35 roku zycia
stanowia 8-10% ogolnej liczby porodow. Powyzej 35 r.z. wzrasta statystycznie istotnie ryzyko wystapienia patologii ptodu
uwarunkowanej aberracja chromosomalna.

2. Ryzyko populacyjne urodzenia dziecka z wada wrodzong wynosi okoto 3 - 5%. Czg¢$¢ z tych wad dzigki diagnostyce obrazowej
mozliwa jest do rozpoznania we wczesnym okresie cigzy (I i II trymestr cigzy).

3. Badania biochemiczne wykonywane w pierwszym trymestrze ciazy (11-13 tydzien + 6 dni) ré6wnolegle z badaniem USG
(ocena przezierno$ci karku NT — nuchal transluency), oceng ko$ci nosowej (NB — nasal bone) i pomiar stezenia biatka
PAPP-A oraz wolnej gonadotropiny kosmowkowej (BhCG). Warto§¢ wykrywcza (DR-Detection Rate) tego badania w
kierunku trisomii 21 (zesp6t Downa), trisomii 18 (zesp6l Edwardsa) i trisomii 13 (zesp6l Patau’a), wykonanego pomiedzy
11 a 13 (+6 dni) tygodniem ciazy wynosi 95%, a wynikow falszywie pozytywnych 5%.

4. Podjecie decyzji o wigczeniu pacjentki do dalszych etapow postepowania diagnostycznego w_zaleznosci od uzyskanych

wartoSci rvzvka wystgpienia aberracji chromosomowych (propozycja badan inwazyjnych przy ryzvku rownym lub wyzszym
1:300). TEST NIPT (Nonlnvasive Prenatal Test, komercyjny) z wolnego DNA plodowego w ukladzie krqzenia matki - do
rozwazenia przy ryzvku posrednim (ryzvko mniejsze od 1/300 -1/1000).

Do wlaczenia do Programu Badan Prenatalnych uprawnione sa kobiety w ciazy, spelniajace co najmniej jedno z
ponizszych Kkryteriow:
1. Wiek matki powyzej 35 lat;
2.  Wystapienie w poprzedniej cigzy aberracji chromosomowej plodu lub dziecka;
3. Stwierdzenie wystgpienia strukturalnych aberracji chromosomowych u ci¢zarnej lub u ojca dziecka;
4. Stwierdzenie znacznie wigkszego ryzyka urodzenia dziecka dotknigtego choroba uwarunkowang monogenetycznie lub
wieloczynnikowa;
5. Stwierdzenie w czasie cigzy nieprawidtowego wyniku badania USG i/lub badan biochemicznych (test podwojny Pappa
lub test NIPT) wskazujacych na zwigkszone ryzyko aberracji chromosomowej lub wady ptodu.

e biopsja trofoblastu - 10-12 tydzien cigzy
e amniopunkcja - pobranie ptynu owodniowego - optymalnie 16 — 17 tydzien cigzy.
e Kkordocenteza - 20 tydzien cigzy

W zalezno$ci od wskazan i decyzji lekarza badanie wykonuje si¢ w innym terminie.

Czas oczekiwania na wynik kariotypu plodu:

e met. rutynowg: ok. 17 dni roboczych - wynik analizy DNA (okreslonego markera genetycznego, mutacji)

e met. aCGH do mikromacierzy genomowej: 3-7 dni roboczych( badanie wykonywane wg. wskazan medycznych)

e badanie R-FISH ( badanie komercyjne): 2 dni robocze

e wynik analizy okreS$lonej mutacji: srednio do 3-4 tyg. w zalezno$ci od stosowanej procedury diagnostycznej, po
przeprowadzeniu procedur inwazyjnych

e wywotlanie czynnos$ci skurczowej macicy,

e pekniecie blon plodowych z catkowitym odej$ciem ptynu owodniowego,
e przedwczesne oddalenie tozyska/kosmowki

e  poronienie/pordd przedwczesny

e  wprowadzenie infekcji do srodowiska jaja ptodowego

e zaburzenia rytmu serca u ptodu

Powiklania wystepuja rzadko. Ryzyke powiklan po amniopunkcji: 0,5 - 1% / po biopsji trofoblastu o0k.0,5- 1% /
kordocenteza ok. 1-1,5% .Wynik badania kariotypu plodu jest wiarygodny w granicach 99,7%. Prawidlowy wynik badania
kariotypu nie wyklucza choréb monogenowych ani uwarunkowanych wieloczynnikowo. Wynik analizy mutacji okreslonego genu
jest wiarygodny w zalezno$ci od metody (ok. 99%). Prawidlowy wynik diagnostyki prenatalnej nie daje gwarancji prawidlowego
rozwoju dziecka po urodzeniu — nie wyklucza wszystkich mozliwych choréb. Wynik diagnostyki prenatalnej bedzie omoéwiony
przez lekarza genetyka. Po zakonczeniu diagnostyki odbedzie si¢ konsultacja genetyczna i zostanie wydana karta informacyjna
diagnostyki prenatalne;j.

Przed decyzja o wykonaniu inwazyjnej procedury diagnostyki prenatalnej jest przewidziana konsultacja genetyczna,
w czasie ktorej bedzie mozliwe wyjasnienie wszelkich watpliwosci.



_ANKIETA DLA PACJENTEK KONSULTOWANYCH W PORADNI GENETYCZNEJ
w ramach Programu Badan Prenatalnych
(prosimy o czytelne wypetnianie, najlepiej WIELKIMI LITERAMI)

(Zatacznik 1/PBP)
(* niepotrzebne skreslic)
(** wlasciwe zakreslic)
Data: ...
Dane:
IMIE i NAZWISKO Pacjentki .......ccoeiiiiiiiiiiiii e Nazwisko rodowe...............cceovvnnen.
Adres e-mail..........ccooiiiiiiiiii, NIP zaktadu, przy ktorym ubezpieczony jest pacjentka................ccooevnennnne.
PESEL.......cooiiiiiiieen Telefon:......ccoovvviiiiiiiiien, Wyksztatcenie:........ocoovivviiiiiiiiiiiiieens
IMIE i NAZWISKO MeEZa/Patiera. ... .euenientent ettt et ettt et et e et et et et et et et et et e e et e eaeeaeans
PESEL ..., Telefon .....oooeiviiiiiiii Wyksztatcenie ...........ccoovivviiinnn...
Adres e-mail do KONtaKEU ...t
Wywiad:
Aktualny wiek pacjentki ............coooiiiiiiiiiiii \Y (722 VA o 311 : R
Aktualna wielkos$¢ cigzy............... tydz. I dzien ostatniej miesigezki..........couviiiiiiiiiii
Liczba cigz: =z tego samego zwigzku ......... ptec....o ; z innego zwiazku: ............ ptec..........
Poronienia (ilo$¢, wielko$€ Cigzy) .....coovvvvveiiniinnnnns Cigze obumarle (ilo$¢, wielko$¢ ciazy) .....oocovvvvivniiniininnn.
Przedwczesny zgon dziecka: wiek .................. PrZYCZYNa. ..o e
Urodzenie dziecka z wada / choroba: tak™ / nie, jesli tak, jaka choroba/wada:...............cooiiiiiiiiiiiiiiiiiii e,
Rodzenstwo Pacjentki: pte¢ meska: zdrowe (liczba) ................ / chore (liczba) .....................
pte¢ zenska: zdrowe (liczba) ................... /chore (liczba) .......coiiiiiiiii
Rodzenstwo Partnera/Mgza: pte¢ meska: zdrowe (liczba) ........... / chore (liczba) ...................
pte¢ zenska: zdrowe (liczba) ................... /chore (liczba) ....o.ovviiiiiiciicc e
Spokrewnienie matzonkow: tak* / nie, jesli tak, jaki stopien POKIEWICAStWA ... ....vvvririiniiritiitiie et eireeeeeneenn,

Choroba/ wada genetyczna u ktorego$ z matzonkoéw/rodzicow (u kogo, jaka): ..

Przypadki choréb wrodzonych /wad wrodzonych, niepetnosprawnosci intelektualnej / autyzmu / inna choroba w rodzinie
krewnych: tak* /nie, jesli tak, proszg sprecyzowaé u kogo(stopien pokrewienstwa i jaka choroba).....................cco..
Suplementacja kwasu foliowego przed cigza: tak/nie*, w trakcie cigzy: tak/nie*, jesli tak od ktoérego tygodnia ............
dawka 0,4mg / Smg / inna*: ..........

USG w obecnej cigzy: wielkos¢ ciazy........ wynik prawidlowy/nieprawidtowy™®..............
Test Pappa w obecnej cigzy: tak/nie*, jesli tak wynik prawidlowy/nieprawidlowy™............oooiiiiiiiiiiiiiiiiiie.
Test NIPT(prenatalny test nieinwazyjny z krwi kobiety cigzarnej) w obecnej cigzy: tak/nie*, jesli tak wynik prawidlowy/
0N 530 08 0 (0 0T
Wyrazam zgode¢/nie wyrazam zgody* na wystanie wynikow badan/kart informacyjnych droga e-mailows.

Wyrazam zgodg/nie wyrazam zgody* na wystanie wynikow badan/kart informacyjnych poczta (listem poleconym).
Wyrazam zgode/nie wyrazam zgody™* na konsultacje genetyczng w formie teleporady.

W przypadku braku zgody na teleporade zobowiqzuje sie do przyjazdu do IMiD w wyznaczonym terminie.

Data, miejscowos¢ i czytelny podpis pacjenta:



ZGODY I UPOWAZNIENIA DLA PACJENTOW KONSULTOWANYCH W PORADNI GENETYCZNEJ
(prosimy o czytelne wypetnianie, najlepiej WIELKIMI LITERAMI)
(Zalacznik 2)

(* niepotrzebne skreslic)
(** wlasciwe zakreslic)

Wyrazam zgode¢ / nie wyrazam zgody* aby lekarz Poradni Genetycznej IMiD przekazal mi lub osobie przeze mnie

upowaznionej informacj¢ o wynikach badan moich / mojego dziecka / diagnostyki prenatalnej u ptodu** wykonanych

w Zakladzie Genetyki Medycznej IMiD w ramach diagnostyki prenatalnej i/lub diagnostyki postnatalne;j
pourodzeniowej. Informacje o terminie teleporady/bezposredniej konsultacji w IMiD prosze przekaza¢ w trakcie
teleporady Na mOj HUMEr LElEfORU: ... .. ... o e
Nazwisko i imi¢, PESEL 0S0bY UPOWAZIIONE]: .........uonee ettt et et

Numer telefonu 0S0DY UPOWAZRIONES: ..........one e,

Oswiadczam, ze zostalam/-em poinformowana/-y, ze forma telefoniczna informacji o wynikach badan nie zapewnia
petego bezpieczenstwa informacji i zwalniam Instytut Matki i Dziecka w Warszawie oraz jego personel medyczny
z jakiejkolwiek odpowiedzialno$ci w tym zakresie.

Rownoczesnie oswiadczam, Ze zostatam poinformowana/-y, ze przekazanie informacji o wynikach badan bedzie
poprzedzone autoryzacjq rozmowcy polegajgcq na koniecznosci podania przez osobe odbierajgcq informacje
nastepujgcych danych np. : PESEL  pacjenta, data urodzenia, (inne, np.: hasto):

W przypadku braku mozliwos$ci kontaktu telefonicznego:_

e wyrazam zgode** na przestanie dokumentacji medycznej listem poleconym lub poleconym-priorytetem
na adres korespondencyjny podany ponize;j:

LUB

e wyrazam zgode** tylko na osobisty odbiér wyniku przeze mnie lub przez osobe przeze mnie upowazniona po

okazaniu dokumentu tozsamosci 1 zgodnosciag danych podanych ponizej (nazwisko i1 imi¢, PESEL osoby

Zgoda pacjenta / Swiadczeniobiorcy na przetwarzanie danych

Numer telefonu KOmMOTKOWEEO: ... ..ttt et e et et et et et et et et e et et e e nsennennans
D881 o 1 53 400§ L Y 72Ty 0 0 T2V 0 1S o
AATES E-TNA1L1 .o

Wyrazam zgodg na przetwarzanie moich danych osobowych z przepisami ustawy z dnia 29 sierpnia 1997 r. o
ochronie danych osobowych (Dz. U. z 2002 r. Nr 101, poz. 926, z p6zn. zm.), w szczegdlnosci przekazanych przeze
mnie danych oraz wynikow badan dla potrzeb realizacji i monitorowania profilaktycznych programéw zdrowotnych.

Wyrazam zgodg na przystanie poczta prawidlowego wyniku badania oraz na przekazanie poczta/poczty e-mail/
przekazanie droga SMS* zawiadomienia o kolejnej wizycie.

Data, miejscowos¢ i czytelny podpis pacjenta:



