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Amniopunkcja i biopsja trofoblastu (CVS) to standardowe metody diagnostyki prenatalnej w
przypadku zwiekszonego ryzyka wystgpienia aneuploidii u ptodu, wad anatomicznych i
podwyzszonego ryzyka choroby genetycznej. Pojawienie sie mozliwosci badania wolnego
DNA ptodowego we krwi matki zmniejszyto liczbe wykonywanych inwazyjnych badan
prenatalnych, jednak to amniopunkcja i biopsja trofoblastu sg ztotym standardem badah w
kierunku aneuploidii.

Biopsje trofoblastu wykonuje sie w celu pobrania kosmkéw kosmowki miedzy 11+0 a 13+ 6

tc. Jesli zajdzie taka potrzeba mozna jg wykonac miedzy 14+0 a 14+6 tc.
Amniopunkcje, majacag na celu pobranie ptynu owodniowego, wykonuje sie po 15 tc.

Ryzyko zwigzane z diagnostyka inwazyjna.

Tabela 1. Ryzyko zwigzane z diagnostykg inwazyjng

Zabieg Amniopunkcja Biopsja trofoblastu
Ryzyko utraty cigzy * <0.5% <0.5%
Koniecznos¢  powtérzenia | do 6% do 6%
badania

Zanieczyszczenie krwig 0.8 % -
Mozaika w  kosmkach | - <2%
kosmowki

Utrata hodowli komorkowej | 0.5-1 % 0.5-1 %
Ryzyko ciezkiej infekcji rzadkie rzadkie
Uraz ptodu rzadKki rzadKki
Uszkodzenie naczyn | rzadkie rzadkie
krwionosnych matki

* ryzyko, gdy zabieg jest wykonywany przez doswiadczonego operatora. Nie ma jasnych
wytycznych, ile minimum zabiegow trzeba wykonywac, ale szacuje sie, ze liczba 20 rocznie
wykonanych amniopunkgji i biopsji trofoblastu podnosi kwalifikacje operatora.

Ciezka sepsa u matki jest bardzo rzadkim powiktaniem diagnostyki inwazyjnej. Zrédtem
infekcji mogg by¢ patogeny skory, z gtowicy aparatu USG, Zzelu lub punkcja igtg
przechodzaca przez jelita. Przed wykonaniem zabiegu nalezy zdezynfekowaé skére, uzywaé
jatowego zelu do USG i zabezpieczy¢ gtowice USG sterylng folig. Jesli probka ptynu
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owodniowego jest metna, ropna lub sg objawy klinicznie rozwijajgcej sie infekgji
wewnatrzmaciczna, nalezy probke ptynu wystac¢ do badania mikrobiologicznego i rozwazy¢
wigczenie antybiotykoterapii.

W ktorym tygodniu cigzy powinno wykonywac sie inwazyjne badania prenatalne?
Amniopunkcja

Amniopunkcja powinna by¢ wykonywana po 15 tc. W publikacjach naukowych dowiedziono,
ze amniopunkcja wykonana przed 15 tc wigze sie z wiekszym ryzykiem poronienia oraz z
podwyzszonym ryzykiem rozwoju stopy konsko-szpotawej u ptodu. Wykazano réwniez
czestszg konieczno$¢ wielokrotnej punkcji igtg w celu pobrania materialu do badan i
podwyzszone ryzyko utraty hodowli komérkowej z pobranego materiatu. W pojedynczych
przypadkach odnotowano mniejszg zawartos¢ DNA ptodowego uzyskanego z probek do
badan w przypadku wykonania amniopunkcji przed 16 tc.

Biopsja trofoblastu

Biopsja trofoblastu nie powinna by¢ wykonywana przed 10 tc. W latach 90. w literaturze
opisywano korelacje miedzy wykonywaniem badania CVS pomiedzy 8 a 9+3 tc a wzrostem
czestosdci wystepowania wad anatomicznych w obrebie uszu, zuchwy i konczyn ptodu.
Nalezy takze pamieta¢, ze zabiegi przed 11+0 tc sg trudniejsze technicznie z powodu
trudniejszego dostepu i ciehszej ptyty tozyska.

Cigza mnoga

W przypadku cigzy blizniaczej szczegdlnie wazne jest oznaczenie i identyfikacja kazdego
kolejnego ptodu. Zalecane jest identyfikowanie ptodéw na podstawie zaleznosci, po ktorej
stronie sg potozone (lewa/prawa; ponizej/powyzej). Oznaczanie jest pomocne w przypadku
réznych anomalii strukturalnych ptodéw lub réznych pici ptodow.

Ryzyko utraty cigzy zwigzane z diagnostykg inwazyjng w przypadku cigzy mnogiej wynosi
okoto 1%. W literaturze opisujagcej ryzyko zwigzane z diagnostykg inwazyjng czesto nie
brano pod uwage kosmowkowosci, stgd bardzo trudno poréwnacC ryzyko dla cigzy
dwukosméwkowej dwuowodniowej i jednokosmowkowej dwuowodniowej. Nalezy tez
pamieta¢, ze sama cigza mnoga wigze sie z podwyzszonym ryzykiem poronienia czy
obumarcia wewnatrzmacicznego ptoddw w porownaniu z ryzykiem w przypadku cigzy
pojedynczej.

Amniopunkcja w Ill trymestrze cigzy.

Amniopunkcja w Ill trymestrze cigzy powinna by¢ rozwazona w przypadku nowo
zdiagnozowanej wady anatomicznej ptodu, podejrzenia zakazenia ptodu bgdz zahamowania
wzrastania pftodu. Amniopunkcja w tym okresie cigzy rzadko wigze sie z powaznymi
powiktaniami. Dwa niezalezne retrospektywne badania kohortowe wykazaty ryzyko porodu
przedwczesnego przed 37 tc na poziomie 4-8 %; przed 34 tc na poziomie 3-4 %.
Odnotowano, ze w przypadku amniopunkcji w tym okresie cigzy czesciej wymagana jest
wielokrotna punkcja igtg (5% zabiegdw); odnotowano zwiekszong czestos¢ zanieczyszczen
probek krwig (5-10%). Wykazano tez wzrost ryzyka utraty hodowli komorkowej wraz z
zaawansowaniem wieku cigzowego (2.1% w przypadku zabiegu pomiedzy 24 tc a 27 tc, do
40.6% w przypadku zabiegu pomiedzy 36 tc a 40 tc).



Ryzyko infekcji wertykalnej matka-dziecko.

Przed wykonaniem diagnostyki inwazyjnej nalezy pamieta¢ o sprawdzeniu aktualnych
wynikow badan u pacjentki ciezarnej wykrywajgcych nosicielstwo HBV, HCV i HIV. Jesli nie
jest znany status ww. badan, nalezy wstrzyma¢ sie z diagnostykg inwazyjng do czasu
oznaczenia wirusa HIV. W przypadku zakazenia HIV ryzyko transmisji wertykalnej
matka-dziecko jest bardzo niskie, jesli jest stosowana terapia antyretrowirusowa (HAART) i
miano wirusa jest niewykrywalne. U pacjentek nie stosujgcych HAART ryzyko transmisji
wertykalnej wynosi 2.3%. Badania wykazaty, ze u pacjentek niestosujgcych HAART,
wdrozenie leczenia farmakologicznego i uzyskanie niewykrywalnego miana wirusa istotnie
obniza ryzyko zakazenia ptodu od matki.

W przypadku wirusa HBV ryzyko infekcji jest bardzo mate, jednak wzrasta, jesli wiremia
przekracza 500 kopii/ml. Brak jest wiarygodnych danych na temat transmisji wertykalnej
wirusa HCV, jednak do tej pory nie odnotowano przypadkow zakazenia HCV podczas
amniopunKgciji.






