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Cigza po poronieniu

Jakie badania genetyczne warto zrobic?

Po poronieniu nadal masz szanse na urodzenie dziecka. Wazna jest wtedy wtasciwa

diagnostyka, w ktorej duza role odgrywaja badania genetyczne. Dzieki niej mozesz poznac
przyczyne poronienia i odpowiednio przygotowac sie do kolejnej cigzy.
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Najczestsza przyczyna poronien s3 czynniki genel:yc"r;e

Mamy, ktore stracity dziecko w wyniku poronienia, czesto sg przekonane, ze wina lezy po ich stronie. Zaczynaja szukac
przyczyn, robiac liczne badania - w tym hormonalne i immunologiczne. Tymczasem warto wiedziec, ze ogromna
liczba poronien samoistnych spowodowana jest przez czynniki genetyczne.

,Najwazniejsza przyczyna poronien samoistnych jest nieprawidtowy
materiat genetyczny zarodka/ptodu, czyli ciezka choroba genetyczna
rozwijajacego sie dziecka. 0d 50 do 80% zarodkow poronionych

w 1. trymestrze wykazuje nieprawidtowosci chromosomowe,

z ktorych najczestszymi sg aberracje liczby chromosomow” [1].

[11J. Skrzypczak, B. Kwinecka-Dmitriew, M. Zakrzewska, A. Latos-Bielenska, Czy i jak czesto aberracje chromosomowe zarodkéw powtarzaja sie w kolejnej cigzy?, . Ginekologia Polska” 2010, 81 (9).
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Jakie badania genetyczne warto zrobic po poromemu”

Badania genetyczne warto zrobic zarowno u rodzicow, jak i u dziecka. Pozwoli to dowiedziec sie, czy wada genetyczna
dotyczy tylko tej jednej cigzy, czy tez jest dziedziczna i moze powtarzac sie w kolejnych.

Po poronieniu wykonuje sie badanie genetyczne:

Dziecka - badanie chorob genetycznych ptodu jako przyczyny poronienia,
badanie pfci

Mamy - badanie w kierunku trombofilii wrodzonej, badanie genu MTHFR

Obojga rodzicow - badanie kariotypu (badanie cytogenetyczne),
badanie w kierunku celiakii

Analiza DNA dziecka i rodzicow po poronieniu zwieksza szanse na urodzenie zdrowego potomstwa poprzez
bardziej swiadome planowanie ciagzy z uwzglednieniem leczenia, badan prenatalnych czy diagnostyki
preimplantacyjnej.
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Badanie chorob genetycznych ptodu jako przyczyny poro;'\ienia

Badanie pozwala sprawdzic, czy u dziecka wystgpity wady genetyczne, ktore mogty przyczynic sie do poronienia (takie jak
zespot Downa, zespot Edwardsa, zespot Patau czy zespot Turneral.

Wyniki badan cytogenetycznych poronionych kosmowek potwierdzaja,

ze wiekszosc aberracji chromosomowych zarodkow powstaje de novo” [2].

To oznacza, ze wystapity spontanicznie i niezaleznie od rodzicow. W wielu przypadkach rodzice odzyskuja spokéj - wiedza,
ze nie mogli nic zrobic w tej sytuacji i nadal maja duze szanse na urodzenie dziecka. Dzieki przeprowadzeniu badania
lekarz genetyk moze dostosowac odpowiednie zalecenia dla rodzicow i przygotowac ich jak najlepiej do kolejnej cigzy.

,Badanie na materiale poronnym pozwala okreslic przyczyne, ktora stata sie
powodem poronienia. W 60% przypadkow sa to aberracje chromosomowe (wady
genetyczne najczesciej zwigzane z nieprawidtows liczba chromosomow). Wykrycie
nieprawidtowosci genetycznej umozliwia ocene, czy zmiana ma charakter rodzinny,
czy dotyczy tylko tego ptodu oraz jaka jest szansa na utrzymanie kolejnej ciazy.

W efekcie skroceniu ulega czas diagnostyki i w zwigzku z tym mozemy zaplanowac

optymalne postepowanie w nastepnej cigzy”.

lek. Beata Kozak-Klonowska, specjalista genetyki klinicznej |

[2] B. Kwinecka-Dmitriew, M. Zakrzewska, A. Latos-Bielenska, J. Skrzypczak, Czestos¢ wystepowania aberracji chromosomowych w materiale z poronien, ,Ginekologia Polska” 2010, 81 (12).
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Jak zrobic badanie?

W badaniu analizuje sie materiat poronny - zabezpieczony w soli fizjologicznej lub w postaci bloczkow parafinowych.
Jesli poronitas w szpitalu, probke przygotowuje personel medyczny. Gdy do straty doszto w domu, mozesz zabezpieczyc
materiat samodzielnie, a nastepnie udac sie do szpitala.

@ Jak najszybciej poinformuj personel szpitala, ze chcesz wykona¢ badanie na materiale poronnym!

Nastepnie mozesz zlecic badanie w prywatnym laboratorium i przekazac probki. Badanie nie jest refundowane przez NFZ.

Warto wiedziec... Robigc badania DNA na materiale poronnym, mozesz tez ustalic ptec dziecka, jesli lekarze nie
okreslili jej w szpitalu. Nie zostaje ona ustalona zwtaszcza wtedy, gdy do poronienia doszto przed 16. tygodniem

cigzy. Znajomosc ptci bedzie konieczna do wydania karty martwego urodzenia, dzieki ktorej zarejestrujesz
dziecko w Urzedzie Stanu Cywilnego. Na tej podstawie bedziesz mogta ubiegac sie o urlop macierzynski (56 dni),
a po pogrzebie - o zasitek pogrzebowy (4000 ztotych).

Zadzwon i dowiedz sie wiecej

( 537883952
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Jak zabezpieczyc materiat poronny do badania (w soli fizjologicznej)?
1. Przygotowac: sterylny e 2. Wla¢ do pojemnika 3. Pobrany materiat wtozy¢
pojemnik (np. taki jak na ‘ W 30 ml soli fizjologiczne;. do pojemnika z solg
mocz), sél fizjologiczng fizjologiczna.
i rekawiczki.
4. Pojemnik szczelnie 5. Pojemnik zabezpieczy¢ 6. Pobrany materiat przekaza¢
zakreci¢ i opisa¢ danymi  dodatkowo, np. tasSma pacjentce, aby mogta wykonac
pacjentki. klejgca, folig spozywczg, badania genetyczne (do momentu %
plastrem lub parafilmem. przekazania pojemnik przechowywac
w loddwce).
: - NAJLEPSZY MATERIAL PORONNY
UWAGA! WAZNE! DO BADANIA GENETYCZNEGO
O Pobrany materiat nie moze zawiera¢ tkanek © kosmowka O pgpowina O przypgpowinowe
matki (doczesnej, $luzu, skrzepéw, endometrium). o kosmki o fragmenty fragmenty tozyska
_ . ) . . kosmowki tkanek ptodu  © pecherzyk ptodowy
O Nie nalezy stosowac¢ formaliny (dziata ona ~
SeErId e BNA o sy e < ik watw s
Wy senetycznych). czerwone lub brunatno-czerwone.
O Pobrana prébka do czasu przekazania pacjentce TKANKI PLODU SA:
powinna by¢ przechowywana w temperaturze 4-8°C. biatawe, jasnokremowe
_k i 0 strukturze gabki. y
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Badanie w kierunku trombofilii wrodzone;j

Trombofilia wrodzona jest genetyczna sktonnoscia do nadkrzepliwosci krwi. Nie daje widocznych objawow, jednak moze
m.in. zwiekszac ryzyko poronienia. Swiadomosc, ze masz ktoras ze zmian odpowiedzialnych za trombofilie wrodzona,
podwyzsza szanse na urodzenie dziecka w przysztosci. Lekarz moze bowiem dobrac odpowiednie leczenie

i poprowadzic cigze w taki sposob, aby zmniejszy¢ ryzyko straty. U kobiet w cigzy ze stwierdzona trombofilig czesciej
wykonuije sie badania, aby monitorowac, czy wszystko jest w porzadku i zwykle podaje leki rozrzedzajace krew (decyduje
o tym lekarz).

Rekomendacja Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego:

U wszystkich kobiet z powtarzajgcymi sie poronieniami nalezy przeprowadzi¢ wywiad
w kierunku trombofilii. Obejmuje on wystepowanie choroby zakrzepowo-zatorowe;j,
udarow, zawatow, zakrzepicy zylnej oraz choroby wiehcowej zarowno u pacjentki jak

i U jej krewnych pierwszego stopnia. Dodatni wywiad obliguje do wykonania badan

w kierunku mutacji typu Leiden czynnika V, mutacji genu protrombiny, stezenia
antytrombiny oraz poziomu biatka C i biatka S [3]"

[3] Rekomendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego w zakresie wybranych patologii wczesnej ciazy oraz postepowania w cigzy po zaptodnieniu in vitro, 2004, s. 10.
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Jak zrobic badanie?

Nie ma okreslonego czasu po poronieniu, w ktorym wykonuje sie badanie w kierunku trombofilii wrodzone;j -
mozna je zrobic w laboratorium genetycznym od razu. Do badania najczesciej pobiera sie jedynie wymazy z policzka
mamy. Mozna je pobrac na miejscu w przychodni lub samodzielnie w domu.

Badanie z reguty refundowane jest przez NFZ dopiero po drugim poronieniu, jednak wowczas
obejmuije tylko czynnik V Leiden i mutacje genu protrombiny. Badanie realizowane w laboratorium
prywatnym najczesciej ma szerszy zakres (m.in. o czynnik PAI-1i VR2).

Zadzwon i dowiedz sie wiecej

{ 537883 952
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Badanie wariantow C677T i A1298C genu MTHFR

Wedtug danych Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego obnizona aktywnosc reduktazy metylenotetrahydrofolianowe;
MTHFR wystepuje nawet u co drugiej Polki [4]. To moze powodowac nieprawidtowe wchtanianie standardowej formy

kwasu foliowego i jego niedobory. Za obnizong aktywnosc tego enzymu moga odpowiadac warianty (polimorfizmy)
C677T i A1298C genu MTHFR.

Zdaniem Polskiego Towarzystwa Ginekologow i Potoznikow u pacjentek, ktore majg polimorfizm genu

MTHFR, bardziej skuteczna jest suplementacja aktywnym kwasem foliowym w poréwnaniu ze zwyktym [5].

Jak zrobi¢ badanie?

Nie ma okreslonego czasu po poronieniu, w ktorym wykonuje sie badanie w kierunku wariantow C677T i A1298C
genu MTHFR - mozna je zrobic w laboratorium genetycznym od razu. Badanie wykonuje sie podobnie jak to w kierunku
trombofilii wrodzonej, a laboratoria czesto je ze soba tacza. Nie jest to badanie refundowane.

Zadzwon i dowiedz sie wiecej

( 537883 952

[4] Stanowisko Zespotu Ekspertow Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego w zakresie suplementacji witamin i mikroelementow podczas cigzy, 2011, s. 1.
[5] D. Bomba-0pon, L. Hirnle, J. Kalinka, A. Seremak-Mrozikiewicz, Suplementacja folianow w okresie przedkoncepcyjnym, w ciazy i potogu. Rekomendacje Polskiego Towarzystwa
Ginekologow i Potoznikow, ,Ginekologia i Perinatologia Praktyczna™ 2017, t. 2, nr 5, s. 213.
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Badanie kariotypu (badanie cytogenetyczne)

Badanie wykaze, czy Ty i Twoj partner macie zmiany w kariotypie (czyli obrazie chromosomow - liczbie, strukturze

| budowie), ktore moga przyczyniac sie do poronien. Wynik daje lekarzowi mozliwosé ocenienia Waszych szans na
cigze i urodzenie zdrowego dziecka. Dzieki temu bedzie mogt zaleci¢ dalsza diagnostyke. Nawet jesli wynik bedzie
wskazywat, ze kariotyp Twoj albo Twojego partnera jest nieprawidtowy (ale zrownowazony]), to nadal macie szanse na
urodzenie dziecka. Nosicielstwo aberracji chromosomowych nie musi tez oznaczac, ze dziecko urodzi sie chore - nie
wszystkie zaburzenia maja charakter dziedziczny.

Rekomendacja Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego:

,Oboje rodzice powinni poddac sie badaniu kariotypu z krwi obwodowej. Zwazywszy

na fakt, Zze jeden z partnerow sposrod 3-5% par z poronieniami nawracajacymi jest
nosicielem zrownowazonej strukturalnej anomalii chromosomow, z ktorych najczestsza
jest translokacja Robertsonowska, badanie to uwaza sie za niezbedne. Powinno ono byc
rozszerzone o konsultacje genetyczna, uwzgledniajaca w razie potrzeby rodzinne badania
chromosomalne, rokowanie odnosnie kolejnej cigzy oraz wskazania do diagnostyki
prenatalnej. [6]"

[6] Rekomendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego w zakresie wybranych patologii cigzy oraz postepowania w cigzy po zaptodnieniu in vitro, 2004.
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Jak zrobic badanie?

Nie ma okreslonego czasu po poronieniu, w ktorym wykonuje sie badanie kariotypu - mozna je zrobic w laboratorium
genetycznym od razu.

- Badanie kariotypu jest bardzo proste i polega na pobraniu krwi z zyty odtokciowej (podobnie jak do morfologiil.
Jego wykonanie zaleca sie zarowno kobiecie, jak i mezczyznie.
- Badanie jest zwykle refundowane po drugim poronieniu.

Zadzwon i dowiedz sie wiecej

{ 537883 952
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Badanie w kierunku celiakii

Kobiety z nieleczong celiakia majg az 10 razy wyzsze ryzyko poronienia w porownaniu z tymi chorymi, ktore stosuja
Scistg diete bezglutenowa [7]. Tymczasem az 95% chorych nie zdaje sobie sprawy z obecnosci tego schorzenia [81.
Celiakia moze pojawic sie w kazdym wieku - nie jest to choroba wytacznie wieku dzieciecego. Moze ona
aktywowac sie pod wptywem réznych czynnikow, np. wtasnie cigzy. Bywa, ze poronienie jest jedynym objawem
celiakii. Co wazne, zachorowac mogj tylko te osoby, ktore majg predyspozycje genetyczne.

Z obserwacji i badan wynika, ze celiakia moze objawiac sie u dorostych nieptodnoscia

(meska i zenska) oraz poronieniami. Wczesne wykrycie choroby i jak najszybsze rozpoczecie diety
catkowicie bezglutenowej ma wiec kluczowe znaczenie nie tylko dla zdrowia pacjentow,

ale tez poprawy ich ptodnosci czy zmniejszenia sktonnosci do poronien.

prof. dr hab. n med. Bozena Cukrowska, kierownik Pracowni Immunologii
w Instytucie ,,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie

Zadzwon i dowiedz sie wiecej

{ 537883 952

[71 A. Szaflarska-Poptawska, B. A. Cichanska, K. Kupczyk, Celiakia. Dieta bezglutenowa. Co powinienes o tym wiedzie¢, Wydawnictwo Centrum Promocji i Reklamy
REMEDIA, Bydgoszcz 2009. [8] M. Pawlaczyk, S. Milewska, A. Rokowska-Waluch, K. Korzeniowska, Leczenie dietetyczne w celiakii
i opryszczkowatym zapaleniu skory, ,Farmacja Wspotczesna” 2012, 5, s.10.
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Jak zrobic badanie?

Nie ma jednego badania wykrywajacego celiakie. Diagnostyke zaleca sie rozpoczac od badania DNA, poniewaz na jego
wynik nie maja wptywu czynniki zewnetrzne i mozna je wykonac nawet od razu po poronieniu. Test genetyczny
wskazuje, czy obecne s3 predyspozycje genetyczne do zachorowania. Jesli ich nie ma - celiakie mozna
wykluczyc. Jesli analiza wykaze jeden z genotypow HLA (D022 i/lub DO2,5 i/lub DQ8), lekarz otrzyma informacje,
ze nalezy poszerzyc/kontynuowac diagnostyke o badania serologiczne (catkowite IgA oraz przeciwciata: anty-tTG

| EMA w klasie IgA). Obraz tych dwoch badan powinien byc wystarczajacy do postawienia diagnozy przez lekarza

| wprowadzenia ewentualnego leczenia. W niektorych przypadkach diagnostyke celiakii nalezy poszerzyc o biopsje
jelita z pobraniem wycinkow. Do badania DNA najczesciej pobiera sie wymazy z policzka.

Zadzwon i dowiedz sie wiecej

{ 537883 952

Inne badania po poronieniach

£ Immunologiczne f Infekcyjne & Badanie nasienia
f Hormonalne # Anatomiczne & Badanie histopatologiczne ptodu

Kontakt z redakcja portalu Poronilam.pl: @) +48 537 883 952 | @) info@poronilam.pl | € www.poronilam.pl | @) www.facebook.com/poronilam



Czeste pytania o badania genetyczne po poronieniu

1. Oboje z partnerem jestesmy zdrowi, mamy juz jedno zdrowe dziecko, a w naszej rodzinie nigdy nie byto choroby genetyczne;j.
Czy jest sens robi¢ badania genetyczne po poronieniu?

Tak, poniewaz nie nalezy nigdy wykluczac zaburzen genetycznych jako przyczyny poronienia. Nie zawsze jestesmy Swiadomi, ze
posiadamy zmiany w DNA, poniewaz moga one nie dawac objawow. Czes¢ zmian (u dziecka) powstaje tez spontanicznie i wykryje je
tylko badanie materiatu z poronienia. Celiakia moze natomiast ujawnic sie w kazdym wieku, np. dopiero przy ktorejs z kolei ciazy.

2. W jakim czasie po poronieniu nalezy zrobic badania genetyczne?

Badania genetyczne moga byc wykonane od razu po poronieniu. Nasze DNA jest niezmienne, wiec zaistniata sytuacja nie ma wptywu
na wynik badania. Warto zrobic je jak najszybciej, aby rozpoczac diagnostyke i odzyskac spokdj.

3. Jakie badania genetyczne sa refundowane po poronieniu?

Po drugim poronieniu refundowane jest zazwyczaj badanie kariotypu u obojga rodzicow oraz badanie w kierunku trombofilii wrodzone;j
(w ograniczonym zakresie). Skierowanie wystawia lekarz genetyk (najpierw trzeba uzyskac skierowanie do poradni genetycznej od
ginekologa lub internisty).

4. lle kosztuja badania genetyczne po poronieniu?

Koszt badan wynosi od okoto 300 do 800 zt (zaleznie od rodzaju badania). Wielu rodzicow pokrywa go z zasitku pogrzebowego, ktory
wynosi 4000 zt, niezaleznie od kosztow pogrzebu.
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Skontaktuj sie z nami

) Tel. 48537883952

e www.poronilam.pl
@ e-mail: info@poronilam.pl
0 Facebook.pl/poronilam

@ www.facebook.com/groups/poporonieniu/
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Prawa po poronieniu i przydatne dokumenty
Badania i cigza po poronieniu
Porady ekspertow

Wsparcie dla rodzicow

Dowiedz sie wiecej na R fi) mnwam.pe
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