*%% KROTKA INFORMACJA O DIAGNOSTYCE PRENATALNEJ ***

( wg Program badan Prenatalnych/Rekomendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologéw i Potoznikow)

1 W ostatnich latach wzrasta systematycznie sredni wiek kobiet rodzacych. Szacuje sie, ze rodzgce powyzej 35 roku zycia

stanowig 8 — 10% ogdlnej liczby poroddw. Powyzej 35 r.z. wzrasta statystycznie istotnie, ryzyko wystgpienia patologii
ptodu uwarunkowanej aberracjg chromosomalna.
2. Ryzyko populacyjne urodzenia dziecka z wadg wrodzong wynosi okoto 3 - 5%. Cze$¢ z tych wad dzieki diagnostyce
obrazowej mozliwe jest do rozpoznania we wczesnym okresie cigzy (I i Il trymestr cigzy).
3. Badania biochemiczne wykonywane w pierwszym trymestrze cigzy, wspdlnie z badaniem USG, oceng przeziernosci
karku (NT — nuchal translucency), obecnoscig kosci nosowej (NB — nasal bone) i pomiarem stezenia PAPP-P oraz wolnej
gonadotropiny kosméwkowej. Wartos¢ wykrywcza (DR-Detection Rate) tego badania, wykonanego pomiedzy 11 a 13
(+6 dni) tygodniem cigzy wynosi 95 %, a procent wynikow fatszywie pozytywnych 5 %.

4. Podjecie decyzji o witgczeniu pacjentki do dalszych etapow postepowania diagnostycznego w zaleznosci od uzyskanych
wartosci ryzyka wystgpienia aberracji chromosomowych (propozycja badan inwazyjnych przy ryzyku rownym lub wyzszym
od 1/300). TEST NIPT (komercyjny) do rozwazenia przy ryzyku posrednim (ryzyko mniejsze od 1/300 -1/1000)

Do wit3aczenia do programu uprawnione s kobiety w cigzy, spetniajace co najmniej jedno z ponizszych kryteriéw:
1. wiek matki powyzej 35 lat;
2. wystgpienie w poprzedniej cigzy aberracji chromosomowej ptodu lub dziecka;

3. stwierdzenie wystgpienia strukturalnych aberracji chromosomowych u ciezarnej lub u ojca dziecka;

4. stwierdzenie znacznie wiekszego ryzyka urodzenia dziecka dotknietego chorobg uwarunkowang monogenetycznie lub
wieloczynnikowg;

5. stwierdzenie w czasie cigzy nieprawidtowego wyniku badania USG i/lub badan biochemicznych wskazujgcych na
zwiekszone ryzyko aberracji chromosomowej lub wady ptodu.

Czas wykonania badania inwazyjnego:

e Biopsja trofoblastu: 10-12 tydzien cigzy
e Amniopunkcja — pobranie ptynu owodniowego
- optymalnie 16 — 17 tydzien ciazy.
W zaleznosci od wskazan i decyzji lekarza badanie wykonuje sie w innym terminie.

Czas oczekiwania na wynik kariotypu ptodu:

e met. rutynowe - ok. 17 dni roboczych
e met aCGH: 3-7 dni roboczych( badanie wykonywane wg. wskazan medycznych)
e badanie R-FISH ( badanie komercyjne) - 2 dni robocze

Mozliwe typy powiktfan:

e wywoftanie czynnosci skurczowej macicy,
e odptywanie ptynu owodniowego/ catkowite odejscie ptynu owodniowego,
e wprowadzenie infekcji do jaja ptodowego

Powiktania wystepujg rzadko. Ryzyko powiktan po amniopunkgcji: 0,5 - 1% / po biopsji trofoblastu ok. 1%
Wynik badania kariotypu ptodu jest wiarygodny w granicach 99,7%. Badanie nie wyklucza choréb
monogenowych ani uwarunkowanych wieloczynnikowo. Prawidtowy wynik diagnostyki prenatalnej nie daje
gwarancji prawidtowego rozwoju dziecka po urodzeniu — nie wyklucza wszystkich mozliwych chordob. Wynik
diagnostyki prenatalnej bedzie omdéwiony przez lekarza genetyka. Bedzie wydana karta informacyjna
diagnostyki prenatalne;j.



ANKIETA DLA PACJENTEK KONSULTOWANYCH PRZED DIAGNOSTYKA PRENATALNA

Data: .....cocvveriiiiiinnnennnnne
IMIE i NAZWISKO Pacjentki ........ccceeeceervennnncsninennssnssenssnnes ROAOWE .....cueerirrininierininnnsses e sasessassnnnens

IMIE | NAZWISKO MEZA/PartNEra ......cceeveeverneneraeeseesnesarsseessessessssssssssssssssssssssssassnsesssens

] = Telefon

Adres e-mail do KONtaktu ........cccoviviiniiiniinii it

Aktualny wiek: pacjentki ........ccceeevieicriinnnissinennennens MeEZa/Partnera ..........cccceeeeveeenernsnnsnsnsssssnssnsnnns
Aktualna wielkoS€ CigzZy .......cccvervunecnrresnnnnns tydz.; |dzien ostatniej miesigczki ......cccceeirveiiniennnns

Liczba poprzednich cigz: z tego samego zwigzKu: ..........eccccerveevcreirrnennssessssensennens
ZiNNEEGO ZWIQZKU: ....ueeereerrceneecneereeccnneneccnneessnnnessnnnnes

Poronienia.......cceeeeeereeeveeccneensennnnnns cigze obumarte .......ucveeecceeeccrccer e

Przedwczesny zgon dziecka: Wiek .......cccceeeveeierveerensseerneneecnnenns Przyczyna ......cceeeveeeeveeicneccneennenecnnnecnenns
Urodzenie dziecka z wada / choroba w poprzedniej cigzy: tak* / nie

JAKA ChOrODa/Wada:......ccceeeeineeecieneenenec e e sss e saesssasssnessesssasssesssesssasssssssesssasssssssesssasssssssesssassassssesssasssssssens

Spokrewnienie matzonkéw: tak* / nie

Choroba/ wada genetyczna u ktéregos z matzonkéw (u kogo, jaka)

Kariotypy matzonkéw: prawidtowe / nieprawidtowe / nie badano

WYNIK NiePrawidtoWy: JaKi cc..cccceceeeeieiiiceineccerin s cennesceseesnes s sesessssnaeesessnssessnsesssssassssnnne sensnsasssnsansssnns
Przypadki choréb wrodzonych /wad wrodzonych, niepetnosprawnosci intelektualnej / autyzmu
u krewnych: tak* /nie

Jesli tak: prosze sprecyzowacd u kogo i jaka choroba (jaki stopien pokrewienstwa

Rodzenstwo Pacjentki: pte¢ meska.............. / zdrowe............. [ chore

pte¢ zenska............./zdrowe................ / chore. .................

Rodzenstwo Meza / Partnera: pte¢ meska.............. / zdrowe............... / chore...............
ptec¢ zenska................ [zdrowe............... / chore..................

Czy przyjmowata Pani kwas foliowy: przed cigza / w trakcie cigzy tak* /nie
Jaka dawka: 0,4mg / 5mg dziennie

Usg w obecnej cigzy: prawidtowe .........ccceeuruuene / nieprawidtowe

Czy byt test Pappa: tak.......cccovcereinnnnee [ Ni€uneceeceecereenes

Czy byt test NIPT (prenatalny test nieinwazyjny z krwi kobiety ciezarnej:
-] OO [ Ni€ueeeereeeerecnneesaenns

Czy wyraza Pani zgode na wystanie wyniku diagnostyki prenatalnej drogg mailowa ? tak / nie
D | - F SR Podpis Pacjentki .......cccccevveeeveieiceinnene

*NIEWLASCIWE SKRESLIC



Zatacznik do dokumentacji Poradni Genetycznej IMiD

Ja, nizej podpisana (-y):

niniejszym wyrazam zgode / nie wyrazam zgody* (niepotrzebne skresli¢) aby
lekarz Poradni Genetycznej IMiD przekazat mi lub osobie przeze mnie
upowaznionej (Imie, Nazwisko, PESEL):

informacje o wynikach badan: moich / mojego dziecka / wyniku diagnostyki
Prenatalnej u ptodu wykonanych w Zaktadzie Instytutu Matki i Dziecka
(diagnostyka prenatalna / diagnostyka pourodzeniowa) w formie telefonicznej na

Nr telefonu:

Data, czytelny podpis

Oswiadczam, ze zostatam poinformowana (-y), ze forma telefoniczna informacji
o wynikach badanh nie zapewnia petnego bezpieczenstwa informacji i zwalniam
Instytut Matki i Dziecka w Warszawie oraz jego personel medyczny z
jakiejkolwiek odpowiedzialnosci w tym zakresie. Réwnoczesnie odwiadczam, ze

zostatam poinformowana (-y), ze przekazanie informaciji o wynikach badan

bedzie poprzedzone autoryzacjg rozmdéwcy polegajgca na koniecznosci podania

przez osobe odbierajgcg informacje nastepujgcych danych np. : PESEL pacjenta,

data urodzenia, (iNNE): ... oveiriei e

W przypadku braku mozliwosci kontaktu telefonicznego :

- wyrazam zgode** na przestanie dokumentacji medycznej listem poleconym na ponizszy
adres korespondencyjny (prosze wypetni¢ literami drukowanymi):

AlDO Na adres MalOWY: .. ...

- wyrazam zgode** tylko na osobisty odbidr wyniku/ lub przez osobe przeze mnie upowazniona,
po okazaniu dokumentu tozsamosci.

**(whasciwe podkresli¢)

Data, czytelny podpis



ZASADY REALIZACJI PROGRAMU BADAN PRENATALNYCH

Zgoda swiadczeniobiorcy na przetwarzanie danych

Wyrazam zgode 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 szczegdélnosci przekazanych
przeze mnie danych oraz wynikéw badan dla potrzeb realizacji i monitorowania profilaktycznych programéw
zdrowotnych.

Wyrazam zgode na przystanie pocztg prawidtowego wyniku badania oraz na przekazanie poczta/pocztg e-
mail/ przekazanie drogg SMS* zawiadomienia o kolejnej wizycie.

Miejscowos¢ i data czytelny podpis swiadczeniobiorcy

*niepotrzebne skresli¢



