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WSTÊP

W 1866 r. Langdon Down stwierdzi³, ¿e u pacjentów z trisomi¹
21 skóra jest mniej elastyczna oraz sprawia wra¿enie zbyt obszer-
nej w stosunku do reszty cia³a, twarz jest p³aska, a nos – ma³y.
W latach 90. przekonano siê, ¿e ów nadmiar skóry mo¿e zostaæ
uwidoczniony ultrasonograficznie w 3. miesi¹cu ¿ycia wewn¹trz-
macicznego jako zwiêkszona tzw. przeziernoœæ karkowa (NT – nu-
chal translucency). Wykorzystanie pomiaru gruboœci NT miêdzy
11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y w celu modyfikacji ryzyka, wynikaj¹-
cego z wieku matki, okaza³o siê efektywn¹ metodê skriningow¹.
Umo¿liwia wykrycie ok. 75 proc. ci¹¿ z trisomi¹ 21 przy odsetku
procedur inwazyjnych wynosz¹cym 5 proc. Dziêki do³¹czeniu oce-
ny wolnej podjednostki β ludzkiej gonadotropiny kosmówkowej
oraz zwi¹zanego z ci¹¿¹ bia³ka A, wykrywanego w surowicy, mo¿-
na zwiêkszyæ wspó³czynnik wykrywalnoœci zaburzeñ chromosomal-
nych miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y do ok. 85–90 proc.
W 2001 r. stwierdzono, ¿e u 60–70 proc. p³odów z trisomi¹ 21
koœæ nosowa nie jest widoczna w badaniu ultrasonograficznym
miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y. Je¿eli po³¹czymy ocenê jej
obecnoœci ze skriningiem biochemicznym i NT – wspó³czynnik
wykrywalnoœci mo¿e osi¹gn¹æ ponad 95 proc. 

Zwiêkszona gruboœæ NT umo¿liwia tak¿e zidentyfikowanie
znacznego odsetka innych zaburzeñ chromosomalnych, wi¹¿e siê
z wystêpowaniem du¿ych wad serca i wielkich naczyñ oraz licz-
nych zaburzeñ genetycznych. 

Badanie ultrasonograficzne miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y
umo¿liwia potwierdzenie wieku ci¹¿owego, informacji o tym, ¿e
p³ód jest ¿ywy oraz wczesn¹ diagnozê du¿ych wad p³odu. Oprócz
wykrycia ci¹¿y mnogiej badanie ultrasonograficzne w 1. tryme-
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strze ci¹¿y pozwala na dok³adne okreœlenie kosmówkowoœci, któ-
ra jest g³ównym czynnikiem determinuj¹cym rokowanie w ci¹¿y
mnogiej. 

Podobnie jak w przypadku wprowadzania ka¿dej nowej technolo-
gii do praktyki klinicznej jest nieodzowne, aby osoby wykonuj¹ce
badania ultrasonograficzne miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y by-
³y odpowiednio przeszkolone, a wyniki ich badañ poddawane w³a-
œciwej kontroli. Fundacja Medycyny P³odu wprowadzi³a proces
szkolenia i uzyskiwania certyfikatów w celu zapewnienia wysokich
miêdzynarodowych standardów badañ. Certyfikat kompetencji
w badaniach ultrasonograficznych miêdzy 11+0–13+6 tygodniem
ci¹¿y otrzymuj¹ sonografiœci, którzy wyka¿¹ siê odpowiednio wy-
sokim poziomem wykonywanych badañ i wiedz¹ dotycz¹c¹ ano-
malii mo¿liwych do zdiagnozowania ultrasonograficznie. 



1

DIAGNOSTYKA ZABURZEÑ CHROMOSOMALNYCH
W 1. TRYMESTRZE CI¥¯Y

W 1866 r. Langdon Down stwierdzi³, i¿ u osób dotkniêtych triso-
mi¹ 21, zespo³em obecnie nazwanym jego imieniem, skóra sprawia
wra¿enie zbyt obszernej w stosunku do reszty cia³a, nos jest ma³y,
a twarz – p³aska. W ostatnim dziesiêcioleciu, dziêki rozwojowi ul-
trasonografii, ocena tych charakterystycznych objawów sta³a siê
mo¿liwa ju¿ w 3. miesi¹cu ¿ycia wewn¹trzmacicznego. 

Oko³o 75 proc. przypadków p³odów z trisomi¹ 21 ma zwiêkszony
wymiar przeziernoœci karkowej, a u 60–70 proc. nie mo¿na uwi-
doczniæ koœci nosowej (fot. 1. i 2.). 
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Fot. 1. P³ód z podskórn¹ akumulacj¹ p³ynu w okolicy karku. Dziêki uprzejmoœci dr Evy Pajkrt, University 
of Amsterdam



DIAGNOSTYKA ZABURZEÑ CHROMOSOMALNYCH

Diagnostyka nieinwazyjna

Opracowanie metody diagnostyki prenatalnej, opartej na badaniu
komórek p³odowych izolowanych z kr¹¿enia matczynego, by³o ce-
lem intensywnych wysi³ków naukowców w ci¹gu ostatnich 30 lat.
Oko³o 103–107 komórek j¹drzastych we krwi ciê¿arnej jest pocho-
dzenia p³odowego. Odsetek komórek p³odowych w próbce mo¿e
zostaæ zwiêkszony do ok. 1:10 – 1:100 dziêki wykorzystaniu takich
technik jak MACS (magnetic cell sorting) czy FACS (fluorescence ac-
tivated cell sorting), polegaj¹cych na przy³¹czaniu znakowanych ma-
gnetycznie lub fluorescencyjnie przeciwcia³ do specyficznych anty-
genów obecnych na powierzchni komórek p³odowych. Tak przygo-
towana próbka nie mo¿e byæ jednak poddana tradycyjnym meto-
dom analizy cytogenetycznej ze wzglêdu na znacznego stopnia za-
nieczyszczenie komórkami matczynymi. Natomiast, dziêki wyko-
rzystaniu sond specyficznych dla konkretnych chromosomów
i techniki fluorescencji in situ (FISH – fluorescent in situ hybrydisa-
tion), mo¿na podejrzewaæ trisomiê u p³odu, jeœli badanie wyka¿e
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Fot. 2. Obraz ultrasonograficzny 12-tygodniowego p³odu dotkniêtego trisomi¹ 21, ze zwiêkszonym wymia-
rem przeziernoœci karkowej i nieobecn¹ koœci¹ nosow¹



obecnoœæ potrójnego sygna³u w j¹drach niektórych komórek
w próbce krwi matki, która zosta³a poddana procesowi zwiêkszania
koncentracji komórek p³odowych. 

Przy wykorzystaniu istniej¹cych obecnie mo¿liwoœci technicznych
badanie komórek p³odowych uzyskanych z krwi obwodowej ciê-
¿arnej mo¿e znaleŸæ zastosowanie raczej jako metoda oceny ryzy-
ka ni¿ nieinwazyjnej diagnostyki prenatalnej zaburzeñ chromoso-
malnych. Czu³oœæ tej metody jest podobna jak skriningu bioche-
micznego w surowicy krwi ciê¿arnej. Jednak¿e, w przeciwieñstwie
do tej ostatniej metody, która stosunkowo ³atwo daje siê wykorzy-
staæ do przeprowadzania masowych badañ przesiewowych, anali-
za komórek p³odowych we krwi matki jest pracoch³onna i wyma-
ga specjalnie przeszkolonego personelu. Dalsze badania powinny
byæ ukierunkowane na ulepszenie technik, pozwalaj¹cych na
zwiêkszenie stê¿enia komórek p³odowych i automatyzacjê tego
procesu, w celu jednoczesnej analizy wiêkszej liczby próbek. 

Ostatnio coraz wiêksze zainteresowanie wzbudza obecnoœæ wolne-
go DNA pochodzenia p³odowego w surowicy krwi ciê¿arnej
i mo¿liwoœci oznaczania stê¿enia DNA p³odu o kariotypie 46, XY
za pomoc¹ iloœciowego PCR. Istniej¹ sprzeczne doniesienia, doty-
cz¹ce stê¿enia wolnego DNA p³odu z trisomi¹ 21 w surowicy mat-
ki – niektórzy badacze stwierdzili zwiêkszony poziom, natomiast
w innych badaniach jego iloœæ nie ró¿ni³a siê od wykrywanej u p³o-
dów o prawid³owym kariotypie. Mo¿liwoœci wykorzystania wolne-
go DNA jako kolejnego markera w badaniach przesiewowych
w kierunku trisomii 21 wymagaj¹ dalszych badañ. 

Rozdzia³ 1 • Diagnostyka zaburzeñ chromosomalnych w 1. trymestrze ci¹¿y 11

DDiiaaggnnoossttyykkaa  nniieeiinnwwaazzyyjjnnaa

•• Badanie komórek p³odowych wyizolowanych z krwi obwodowej
ciê¿arnej mo¿e znaleŸæ zastosowanie raczej jako metoda oceny
ryzyka ni¿ nieinwazyjnej diagnostyki prenatalnej zaburzeñ chro-
mosomalnych. 

•• Istniej¹ sprzeczne doniesienia dotycz¹ce koncentracji wolnego
DNA p³odu w ci¹¿ach z trisomi¹ 21. 



Diagnostyka inwazyjna

Amniopunkcja (amniocenteza) genetyczna 

Istnieje tylko jedno randomizowane badanie, w którym ryzyko po-
wik³añ zwi¹zanych z amniocentez¹ genetyczn¹ porównywano do
grupy kontrolnej. 4 606 zdrowych kobiet z grupy niskiego ryzyka
w wieku 25–34 lat, miêdzy 14. a 20. tygodniem ci¹¿y, zosta³o loso-
wo przydzielonych do grupy, w której wykonywano amniocentezê
lub tylko samo badanie ultrasonograficzne (Tabor i wsp., 1986).
Ca³kowite ryzyko utraty ci¹¿y by³o o 1 proc. wy¿sze w grupie,
w której wykonywano amniocentezê, ni¿ w grupie kontrolnej.
W tym samym badaniu stwierdzono równie¿, ¿e amniocenteza by-
³a zwi¹zana ze zwiêkszonym ryzykiem rozwiniêcia siê zespo³u za-
burzeñ oddychania i zapalenia p³uc u noworodka. 

Pod wzglêdem technicznym amniocenteza jest mo¿liwa do wyko-
nania tak¿e miêdzy 10. a 14. tygodniem ci¹¿y. Jednak¿e, jak wy-
kazano w randomizowanych badaniach, po wczesnej amniocente-
zie ryzyko poronienia jest o ok. 2 proc. wy¿sze, a ryzyko wyst¹pie-
nia stopy koñsko-szpotawej o 1,6 proc. wy¿sze w porównaniu do
biopsji kosmówki wykonanej w 1. trymestrze czy amniocentezy
w 2. trymestrze. 

Biopsja kosmówki

W randomizowanych badaniach stwierdzono, ¿e ryzyko utraty
ci¹¿y po biopsji kosmówki wykonanej w 1. trymestrze jest takie sa-
mo jak w przypadku amniocentezy w 2. trymestrze. Istniej¹ pew-
ne kontrowersje dotycz¹ce zwiêkszonego ryzyka poronienia
w przypadku przezszyjkowej biopsji kosmówki. 

Mo¿na z du¿ym prawdopodobieñstwem za³o¿yæ, ¿e w oœrodkach
posiadaj¹cych odpowiednie doœwiadczenie w procedurach inwa-
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zyjnych wykonywanych pod kontrol¹ USG ryzyko zwi¹zane z am-
niocentez¹, jak i biopsj¹ kosmówki, niezale¿nie od przyjêtej tech-
niki jest takie samo. 

Stwierdzono zwi¹zek miêdzy biopsj¹ kosmówki wykonywan¹ przed
10. tygodniem ci¹¿y a wystêpowaniem wad p³odu w postaci utraty
fragmentu lub te¿ ca³ej koñczyny oraz niedorozwoju ¿uchwy i jêzy-
ka. Wobec tego biopsja kosmówki musi byæ wykonywana jedynie po-
wy¿ej 11. tygodnia ci¹¿y przez odpowiednio wyszkolonych lekarzy. 

SKRINING W KIERUNKU ZABURZEÑ CHROMOSOMALNYCH

W badaniach przesiewowych w kierunku trisomii 21 okreœlenie
dodatni wynik testu przesiewowego (screen positive) jest u¿ywane za-
miennie z odsetkiem procedur inwazyjnych (invasive testing rate),
poniewa¿ wiêkszoœæ kobiet z dodatnim wynikiem testu przesiewo-
wego wybiera wykonanie procedury inwazyjnej i z odsetekiem wy-
ników fa³szywie dodatnich (FPR – false positive rate), jako ¿e prze-
wa¿aj¹ca wiêkszoœæ p³odów w tej grupie ma prawid³owy zestaw
chromosomów. 

DDiiaaggnnoossttyykkaa  iinnwwaazzyyjjnnaa

•• Diagnostyka zaburzeñ chromosomalnych u p³odu wymaga wy-
konywania procedur inwazyjnych. 

•• Ryzyko poronienia zwi¹zane z biopsj¹ kosmówki w 1. trymestrze
ci¹¿y jest takie samo jak w wyniku amniocentezy w 2. trymestrze. 

•• Nie nale¿y wykonywaæ amniocentezy przed koñcem 15. tygo-
dnia ci¹¿y, a biopsji kosmówki przed ukoñczeniem 11. tygodnia
ci¹¿y. 

•• Procedury inwazyjne mog¹ byæ wykonywane tylko przez odpo-
wiednio wyszkolonych i doœwiadczonych lekarzy. 

Rozdzia³ 1 • Diagnostyka zaburzeñ chromosomalnych w 1. trymestrze ci¹¿y 13



Pierwsza metoda skrinigu w kierunku trisomii 21, wprowadzona
na pocz¹tku lat 70., by³a oparta na stwierdzonej zale¿noœci miêdzy
ryzykiem wyst¹pienia zespo³u Downa u dziecka a wiekiem matki.
Poniewa¿ by³o oczywiste, ¿e amniocenteza niesie ze sob¹ zwiêk-
szone ryzyko poronienia, w powi¹zaniu z kosztami przeprowadza-
nia procedury, oznacza³o to, ¿e nie mo¿na inwazyjnej diagnostyki
prenatalnej wykonywaæ u wszystkich ciê¿arnych. W zwi¹zku
z tym pocz¹tkowo amniocentezê oferowano tylko kobietom, które
przekroczy³y 40. rok ¿ycia. Poniewa¿ stosowanie amniocentezy
stawa³o siê coraz bardziej rozpowszechnione i wydawa³o siê bez-
pieczne, obni¿ono doln¹ granicê wieku do 35. roku ¿ycia. W wyni-
ku tego poszerzona grupa wysokiego ryzyka objê³a 5 proc. popula-
cji ciê¿arnych. 

W ci¹gu ostatnich 30 lat wykrystalizowa³y siê dwa dominuj¹ce
sposoby podejœcia do kwestii badañ przesiewowych. Pierwszy,
spotykany g³ównie w pañstwach, w których funkcjonuje prywatny
system ochrony zdrowia, identyfikuje grupy zwiêkszonego ryzyka,
opieraj¹c siê na granicy wieku wynosz¹cej 35 lat lub odpowiadaj¹-
cej jej liczbowej wartoœci ryzyka. Jako ¿e œredni wiek kobiet zacho-
dz¹cych w ci¹¿ê w krajach rozwiniêtych znacz¹co wzrós³ w ostat-
nich latach, zdefiniowana w powy¿szy sposób grupa wysokiego ry-
zyka obejmuje ok. 15 proc. populacji ciê¿arnych. Drugi, w krajach
z powszechnym, czyli bezp³atnym systemem ochrony zdrowia,
przyjmuje odmienn¹ zasadê – oferowanie diagnostyki inwazyjnej
grupie 5 proc. kobiet obarczonych najwiêkszym ryzykiem,
w zwi¹zku z czym dolna granica wieku w ci¹gu ostatnich 20 lat
wzros³a z 35. do 38. roku ¿ycia. Przy ustaleniu granicy wieku dla
grupy wysokiego ryzyka na poziomie 38 lat, w 5 proc. populacji ciê-
¿arnych mieœci siê ok. 30 proc. przypadków zespo³u Downa. 

Pod koniec lat 80. wprowadzono now¹ metodê badañ przesiewo-
wych uwzglêdniaj¹c¹ oprócz wieku matki tak¿e stê¿enia okreœlo-
nych substancji pochodzenia p³odowo-³o¿yskowego we krwi ciê-
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¿arnej. W 16. tygodniu ci¹¿y mediana stê¿enia α-fetoproteiny
(AFP), nieskoniugowanego estriolu (uE3), ludzkiej gonadotropi-
ny ³o¿yskowej (hCG ca³kowitego i wolnej podjednostki β) i inhi-
biny-A w trisomii 21 ró¿ni siê na tyle istotnie od obserwowanych
w ci¹¿ach prawid³owych, ¿e mo¿na zastosowaæ analizê odpowied-
nich kombinacji tych markerów biochemicznych dla zidentyfiko-
wania grupy wysokiego ryzyka. Ta metoda skriningu jest bardziej
efektywna ni¿ oparta jedynie na wieku matki i, przy takim samym
odsetku procedur inwazyjnych (ok. 5 proc.), umo¿liwia zidentyfiko-
wanie ok. 50–70 proc. p³odów z trisomi¹ 21. 

W latach 90. wprowadzono skrining oparty na pomiarze przezier-
noœci karkowej u p³odu miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y. Ta
metoda pozwala zidentyfikowaæ 75 proc. przypadków zespo³u
Downa przy odsetku wyników dodatnich (screen-positive rate) wyno-
sz¹cym ok. 5 proc. 

Kolejnym krokiem by³o opracowanie modelu ³¹cz¹cego wiek mat-
ki, NT i markery biochemiczne (wolna podjednostka β-hCG
i specyficzne dla ci¹¿y bia³ko A wykrywane w surowicy – PAPP-
-A – pregnancy-associated plasma protein A), co umo¿liwia wykrycie
w 1. trymestrze ci¹¿y 85–90 proc. nieprawid³owych p³odów. Co
wiêcej, rozwój nowoczesnych metod biochemicznych, umo¿liwia-
j¹cych otrzymanie wyniku w ci¹gu ok. 30 minut, pozwoli³ na
wprowadzenie jednoetapowego systemu oceny ryzyka (OSCAR –
One-Stop Clinic for Assessment of Risk) (ryc. 1.). 

W 2001 r. wykazano, ¿e u 60–70 proc. p³odów z trisomi¹ 21 koœæ
nosowa nie jest widoczna w trakcie badania ultrasonograficznego
miedzy 11+0 a 13+6 tygodniem ci¹¿y. Wstêpne wyniki pozwalaj¹ s¹-
dziæ, i¿ mo¿e to pozwoliæ na zwiêkszenie wspó³czynnika wykrywal-
noœci (DR – detection rate) po³¹czonego badania ultrasonograficz-
nego i skriningu w surowicy krwi matki w 1. trymestrze do ponad
95 proc. (tab. 1.). 

Rozdzia³ 1 • Diagnostyka zaburzeñ chromosomalnych w 1. trymestrze ci¹¿y 15
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TTaabb..  11..  Porównanie wspó³czynników wykrywalnoœci (DR) przy odsetku wyników fa³szywie dodatnich = 5
proc. dla ró¿nych metod skriningu w kierunku trisomii 21. W badaniach przesiewowych w kierunku trisomii
21, okreœlenie dodatni wynik testu przesiewowego jest u¿ywane zamiennie z odsetkiem procedur
inwazyjnych, poniewa¿ wiêkszoœæ kobiet z dodatnim wynikiem testu przesiewowego wybiera wykonanie
procedury inwazyjnej i z odsetkiem wyników fa³szywie dodatnich, gdy¿ przewa¿aj¹ca wiêkszoœæ p³odów w tej
grupie ma prawid³owy zestaw chromosomów

MMeettooddyy  sskkrriinniinngguu DDRR  ((%%))

Wiek ciê¿arnej 30

Wiek i markery biochemiczne w surowicy miêdzy 15.–18. t.c. 50–70

Wiek i NT miêdzy 11+0–13+6 t.c. 70–80

Wiek, NT, wolna podjednostka β-hCG i PAPP-A 
miêdzy 11+0–13+6 t.c. 85–90

Wiek, NT, koœæ nosowa miêdzy 11+0–13+6 t.c. 90

Wiek, NT, koœæ nosowa, wolna podjednostka β-hCG 
i PAPP-A miêdzy 11+0–13+6 t.c. 95

hCG: ludzka gonadotropina ³o¿yskowa, PAPP-A: specyficzne dla ci¹¿y bia³ko A wykrywane  
w surowicy

Skrining
– USG
– Markery 
biochemiczne

Biopsja 
kosmówki

Konsultacja

RRyycc..  11..  Ryzyko wyst¹pienia aberracji chromosomalnych mo¿na obliczyæ na podstawie kombinacji wieku ciê-
¿arnej, ultrasonograficznego pomiaru NT u p³odu, oceny obecnoœci koœci nosowej i stê¿enia wolnej podjed-
nostki β-hCG i PAPP-A w surowicy krwi w ramach jednodniowej procedury OSCAR miêdzy 11+0–13+6 ty-
godniem ci¹¿y. Po konsultacji pacjentka decyduje, czy zale¿y jej na oznaczeniu kariotypu p³odu, co wymaga
biopsji kosmówki, której wykonanie jest mo¿liwe jeszcze podczas tej samej wizyty
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INDYWIDUALNE RYZYKO ZABURZEÑ CHROMOSOMALYCH

W przypadku ka¿dej kobiety istnieje ryzyko, ¿e jej dziecko bê-
dzie obarczone anomaliami chromosomalnymi. Aby oszacowaæ
indywidualn¹ wartoœæ ryzyka dla konkretnej pacjentki, nale¿y
wzi¹æ pod uwagê ryzyko wstêpne, które zale¿y od wieku matki
i zaawansowania ci¹¿y (w tygodniach), i pomno¿yæ uzyskan¹
liczbê przez okreœlony czynnik, czyli tzw. iloraz prawdopodobieñ-
stwa (LR – likehood ratio), jego zaœ wartoœæ zale¿y od wyniku te-
stu przesiewowego. Opisan¹ procedurê nale¿y powtórzyæ tyle ra-
zy, ile testów i badañ wykonano w czasie ci¹¿y, poniewa¿ ka¿de
dostarcza niezale¿nego LR. 

Wartoœæ ilorazu prawdopodobieñstwa dla okreœlonego ultraso-
nograficznego czy biochemicznego parametru, czy wartoœci po-
miaru, oblicza siê, dziel¹c odsetek p³odów dotkniêtych zaburze-
niami chromosomalnymi, u których wystêpuje ten parametr
(okreœlone odchylenie od normy stwierdzane ultrasonograficznie
czy zmienione wartoœci stê¿eñ badanych substancji), przez odse-
tek p³odów prawid³owych obarczonych takim parametrem/po-
miarem. 

Za ka¿dym razem, gdy test jest przeprowadzany, ryzyko wstêpne
mno¿y siê przez LR dla danego testu, aby obliczyæ nowe ryzyko,
którego wartoœæ z kolei staje siê wartoœci¹ wstêpn¹ dla kolejnego
testu (Snijders i Nicolaides, 1996). Procedura skriningu sekwen-
cyjnego wymaga za³o¿enia, ¿e poszczególne testy nie s¹ ze sob¹
powi¹zane. Jeœli testy nie s¹ od siebie niezale¿ne, aby obliczyæ
LR konieczne jest zastosowanie bardziej wyrafinowanych tech-
nik statystycznych, takich jak analiza wieloczynnikowa. Dziêki
wprowadzeniu systemu OSCAR, ca³y proces skriningu sekwencyj-
nego mo¿e byæ przeprowadzony w trakcie jednej wizyty ok. 12.
tygodnia ci¹¿y (ryc. 1.). 



Wiek matki i tydzieñ ci¹¿y

Ryzyko wyst¹pienia wielu aberracji chromosomalnych roœnie wraz
z wiekiem matki (ryc. 2.). Natomiast maleje wraz z zaawansowa-
niem ci¹¿y, poniewa¿ p³ód dotkniêty zaburzeniami chromosomalny-
mi jest obarczony wiêkszym ryzykiem obumarcia in utero ni¿ p³ód
prawid³owy (ryc. 3.). 

Wartoœci ryzyka urodzenia dziecka z trisomi¹ 21 zwi¹zanego z wie-
kiem matki s¹ oparte na badaniach przeprowadzonych przed upo-
wszechnieniem diagnostyki prenatalnej (Hecht i Hook, 1994).
W ci¹gu ostatnich 15 lat, ze wzglêdu na wprowadzenie badañ prze-
siewowych w kierunku zaburzeñ chromosomalnych z zastosowaniem
markerów biochemicznych we krwi ciê¿arnej i skriningu ultrasono-
graficznego na ró¿nych etapach zaawansowania ci¹¿y, sta³o siê ko-
nieczne ustalenie ryzyka wyst¹pienia aberracji chromosomalnych,
opartego na wieku matki i specyficznego dla okreœlonego tygodnia
ci¹¿y (Snijders i wsp., 1995, 1999). Uzyskane wartoœci by³y oparte na
porównaniu czêstoœci wystêpowania trisomii 21 wœród noworodków
i czêstoœci jej wykrywania u kobiet w tym samym wieku, w okresach

SSkkrriinniinngg  sseekkwweennccyyjjnnyy

•• W przypadku ka¿dej kobiety istnieje okreœlone ryzyko, ¿e p³ód
bêdzie obarczony aberracj¹ chromosomaln¹. 

•• Ryzyko wstêpne zale¿y od wieku matki i zaawansowania ci¹¿y. 
•• Indywidualne ryzyko, specyficzne dla ka¿dej pacjentki, oblicza
siê, mno¿¹c ryzyko wstêpne przez poszczególne LR, które zale¿¹
od wyników serii badañ/testów przesiewowych przeprowadzo-
nych w czasie ci¹¿y, w okreœlonych jej tygodniach. 

•• Za ka¿dym razem, gdy wykonuje siê badanie przesiewowe, ryzy-
ko wstêpne mno¿y siê przez LR dla danego testu/badania, otrzy-
muj¹c w ten sposób liczbê, która nastêpnie staje siê now¹ war-
toœci¹ ryzyka wstêpnego dla kolejnego testu.

18 Badanie ultrasonograficzne miêdzy 11+0 – 13+6 tygodniem ci¹¿y  
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RRyycc..  22.. Ryzyko wyst¹pienia zaburzeñ chromosomalnych zwi¹zane z wiekiem matki

100

80

60

40

20

0

10           15          20       25   30         35          40

XXX/XXY/XYY

Trisomia 21

45,XO
Trisomia 18
Trisomia 13
Triploidia

Wiek ci¹¿owy (tyg.)

RRyycc..  33.. Ryzyko wyst¹pienia zaburzeñ chromosomalnych w odniesieniu do wieku ci¹¿owego. Linie obrazuj¹
zmiany wartoœci ryzyka w stosunku do jego wielkoœci w 10. tygodniu ci¹¿y

ci¹¿y, kiedy wykonywano amniocentezê w 2. lub biopsjê kosmówki
w 1. trymestrze ci¹¿y. 

Odsetek p³odów z trisomi¹ 21, które samoistnie obumieraj¹ wewn¹trz-
macicznie miêdzy 12. (kiedy to najczêœciej przeprowadza siê skrining
NT) a 40. tygodniem ci¹¿y, wynosi ok. 30 proc., natomiast miêdzy 16.
(gdy wykonuje siê badania z wykorzystaniem parametrów biochemicz-

Ryzyko (%)
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nych we krwi matki w 2. trymestrze) a 40. tygodniem wynosi ok. 20
proc. W podobny sposób oszacowano ryzyko dla innych zaburzeñ
chromosomalnych. Ryzyko wyst¹pienia trisomii 18 i 13 roœnie wraz
z wiekiem matki i maleje wraz z zaawansowaniem ci¹¿y – miêdzy 12.
a 40. tygodniem odsetek poronieñ i wewn¹trzmacicznego obumarcia
p³odu wynosi ok. 80 proc. (tab. 2.). Zespó³ Turnera wystêpuje zwykle
w wyniku utraty chromosomu X pochodzenia ojcowskiego i co za tym
idzie, czêstoœæ wystêpowania kariotypu 45,X, w przeciwieñstwie do tri-
somii nie jest zwi¹zana z wiekiem matki. Czêstoœæ wystêpowania zespo-
³u Turnera wynosi 1:1 500 w 12., 1:3 000 w 20. i 1:4 000 w 40. tygo-
dniu ci¹¿y. Ryzyko wyst¹pienia innych zaburzeñ zwi¹zanych z chromo-
somami p³ciowymi (47,XXX, 47,XXY i 47,XYY) nie wykazuje zwi¹z-
ku z wiekiem matki i wynosi 1: 500, niezale¿nie od tygodnia ci¹¿y, po-
niewa¿ nie zwiêkszaj¹ one prawdopodobieñstwa wewn¹trzmacicznej
œmierci p³odu. Poliploidia dotyczy ok. 2 proc. rozpoznanych ci¹¿, lecz
wi¹¿e siê z tak wysok¹ œmiertelnoœci¹ wewn¹trzmaciczn¹, i¿ jest niezwy-
kle rzadko obserwowana wœród ¿ywo urodzonych noworodków. Czê-
stoœæ jej wystêpowania wynosi odpowiednio 1:2 000 w 12. i 1:250 000
w 20. tygodniu ci¹¿y. 

WWiieekk  mmaattkkii  ii ssttooppiieeññ  zzaaaawwaannssoowwaanniiaa  ccii¹¹¿¿yy  aa  wwaarrttooœœææ  rryyzzyykkaa

•• Ryzyko wyst¹pienia trisomii roœnie wraz z wiekiem matki. 
•• W przypadku zespo³u Turnera i triploidii ryzyko nie zmienia siê z wie-
kiem matki. 

•• Im mniejsze zaawansowanie ci¹¿y, tym wiêksze ryzyko aberracji chro-
mosomalnych. 

•• Odsetek p³odów z trisomi¹ 21, które obumieraj¹ wewn¹trzmacicznie
miêdzy 12. (kiedy to najczêœciej przeprowadza siê skrining NT) a 40.
tygodniem ci¹¿y, wynosi ok. 30 proc., natomiast miêdzy 16. (kiedy
wykonuje siê badania z wykorzystaniem markerów biochemicznych
we krwi matki w 2. trymestrze) a 40. tygodniem wynosi ok. 20 proc. 

•• W trisomii 18 i 13 oraz zespole Turnera ryzyko obumarcia we-
wn¹trzmacicznego miêdzy 12. a 40. tygodniem ci¹¿y wynosi ok.
80 proc. 



Wczeœniejsza ci¹¿a z zaburzeniami chromosomalnymi

Ryzyko ponownego wyst¹pienia trisomii w kolejnej ci¹¿y jest
wy¿sze ni¿ nale¿a³oby siê spodziewaæ wy³¹cznie w oparciu
o wiek matki. U kobiety, u której w wywiadzie wystêpuje ci¹¿a
z trisomi¹ 21, ryzyko ponownego wyst¹pienia zespo³u Downa
jest o 0,75 proc. wy¿sze ni¿ wynika³oby to z jej wieku w czasie
przeprowadzania testu. Wobec tego dla kobiety w wieku 35 lat,
u której w poprzedniej ci¹¿y stwierdzono p³ód z zespo³em Do-
wna, czy te¿ która urodzi³a dziecko z tym zespo³em, ryzyko
w 12. tygodniu ci¹¿y roœnie z 1:249 (0,40 proc.) do 1:87 (1,15
proc.), a dla 25-letniej ciê¿arnej wzrasta odpowiednio z 1:946
(0,106 proc.) do 1:117 (0,856 proc.). 

Wyt³umaczeniem tego zjawiska mo¿e byæ wystêpowanie ojcow-
skiego mozaicyzmu lub defektu genetycznego, prowadz¹cego
do zaburzenia prawid³owego procesu dysjunkcji, w zwi¹zku
z czym ryzyko w tej grupie znacznie wzrasta. Dotyczy to nie-
wielkiego odsetka (mniej ni¿ 5 proc.) par, u których w
wywiadzie wystêpuje ci¹¿a z zespo³em Downa. Jednak¿e u wiêk-
szoœci par (ponad 95 proc.) ryzyko nawrotu nie jest zwiêkszone.
Dostêpne obecnie dane sugeruj¹, ¿e ryzyko ponownego wyst¹-
pienia trisomii dotyczy tylko konkretnego chromosomu
i w zwi¹zku z tym w wiêkszoœci przypadków najbardziej praw-
dopodobn¹ przyczyn¹ jest ojcowski mozaicyzm. 

RRyyzzyykkoo  ppoonnoowwnneeggoo  wwyysstt¹¹ppiieenniiaa  zzaabbuurrzzeeññ  cchhrroommoossoommaallnnyycchh

•• Wyst¹pienie w wywiadzie wczeœniejszej ci¹¿y z trisomi¹ 21 lub
urodzenie dziecka z tym zespo³em powoduj¹ zwiêkszenie ryzyka
wstêpnego w obecnej ci¹¿y o 0,75 proc. 

•• Wzrost ryzyka ponownego wyst¹pienia trisomii jest ograniczony
do konkretnego chromosomu. 
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Przeziernoœæ karkowa u p³odu

Przeziernoœæ karkowa u p³odu w warunkach prawid³owych roœnie
wraz z wiekiem ci¹¿owym i d³ugoœci¹ ciemieniowo-siedzeniow¹
(CRL – crown-rump length). Dla danego CRL ka¿da wartoœæ po-
miaru NT wi¹¿e siê z wartoœci¹ LR, przez któr¹ nale¿y pomno¿yæ
ryzyko wstêpne obliczone na podstawie wieku matki i wieku ci¹¿o-
wego w czasie badania. Otrzymana liczba odpowiada nowej war-
toœci ryzyka. Im wiêksze NT – tym wy¿sze LR, a co za tym idzie
obliczona nowa wartoœæ indywidualnego ryzyka. Odwrotnie, im
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TTaabb..  22..  Szacunkowa wartoœæ ryzyka wyst¹pienia trisomii 21, 18 i 13 w oparciu o wiek matki i tydzieñ ci¹¿y
(ryzyko = 1/wartoœæ podana w tabeli)

TTrriissoommiiaa  2211 TTrriissoommiiaa  1188 TTrriissoommiiaa  1133

WWiieekk
mmaattkkii    ttyyddzziieeññ  ccii¹¹¿¿yy ttyyddzziieeññ  ccii¹¹¿¿yy ttyyddzziieeññ  ccii¹¹¿¿yy

((llaattaa)) 1122 1166 2200 4400 1122 1166 2200 4400 1122 1166 2200 4400

20 1068 1200 1295 1527 2484 3590 4897 18013 7826 11042 14656 42423

25 946 1062 1147 1352 2200 3179 4336 15951 6930 9778 12978 37567

30 626 703 759 895 1456 2103 2869 10554 4585 6470 8587 24856

31 543 610 658 776 1263 1825 2490 9160 3980 5615 7453 21573

32 461 518 559 659 1072 1549 2114 7775 3378 4766 6326 18311

33 383 430 464 547 891 1287 1755 6458 2806 3959 5254 15209

34 312 350 378 446 725 1047 1429 5256 2284 3222 4277 12380

35 249 280 302 356 580 837 1142 4202 1826 2576 3419 9876

36 196 220 238 280 456 659 899 3307 1437 2027 2691 7788

37 152 171 185 218 354 512 698 2569 1116 1575 2090 6050

38 117 131 142 167 272 393 537 1974 858 1210 1606 4650

39 89 100 108 128 208 300 409 1505 654 922 1224 3544

40 68 76 82 97 157 227 310 1139 495 698 927 2683

41 51 57 62 73 118 171 233 858 373 526 698 2020

42 38 43 46 55 89 128 175 644 280 395 524 1516



mniejsze NT, tym mniejsze LR i w konsekwencji indywidualne ry-
zyko (ryc. 4.). 

Koœæ nosowa i inne markery ultrasonograficzne 
w 1. trymestrze

Miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y nie udaje siê uwidoczniæ ul-
trasonograficznie koœci nosowej u ok. 60–70 proc. p³odów z triso-
mi¹ 21 i tylko u ok. 2 proc. p³odów z prawid³owym zestawem
chromosomów. Nieprawid³owoœci falowego wykresu przep³ywu
w przewodzie ¿ylnym obserwuje siê u ok. 80 proc. p³odów z triso-
mi¹ 21 i jedynie u 5 proc. z normalnym kariotypem. 

Podobnie, czêstoœæ wystêpowania innych markerów ultrasonogra-
ficznych, takich jak omphalocele, megacystis czy obecnoœæ pojedyn-
czej têtnicy pêpowinowej jest wy¿sza w niektórych zaburzeniach
chromosomalnych ni¿ u p³odów prawid³owych. Ka¿dy z tych mar-
kerów jest zwi¹zany z okreœlonym LR. W przypadku stwierdze-
nia obecnoœci któregokolwiek z markerów nale¿y pomno¿yæ ryzyko
wstêpne przez wartoœæ LR z nim zwi¹zan¹, tak aby obliczyæ nowe
indywidualne ryzyko. 

Markery biochemiczne w surowicy krwi matki 
w 1. trymestrze ci¹¿y

Poziom wolnej podjednostki β-hCG we krwi matki w warunkach
prawid³owych spada wraz z wiekiem ci¹¿owym, natomiast w ci¹-
¿ach z trisomi¹ 21 jej stê¿enie jest zwiêkszone. Z kolei poziom
PAPP-A w warunkach prawid³owych roœnie z wiekiem ci¹¿owym,
natomiast w trisomii 21 jest obni¿ony. Dla okreœlonego wieku ci¹-
¿owego ka¿de stê¿enie β-hCG i PAPP-A odpowiada LR, przez
które nale¿y pomno¿yæ ryzyko wstêpne, tak aby obliczyæ now¹ war-
toœæ ryzyka. Im wiêksze jest stê¿enie β-hCG i im mniejsze PAP-
P-A, tym wiêksze jest ryzyko wyst¹pienia trisomii 21 (ryc. 5.). 
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RRyycc..  44.. Zmiana wartoœci ryzyka wstêpnego, wynikaj¹cego z wieku matki, dla ci¹¿y w 12. tygodniu ci¹¿y w za-
le¿noœci od wartoœci pomiaru NT (podanej w mm w prawym górnym rogu wykresu) 
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RRyycc..  55.. Zwi¹zane z wiekiem ryzyko wstêpne wyst¹pienia trisomii 21 w 12. tygodniu ci¹¿y i jego zmiany w za-
le¿noœci od poziomu wolnego β-hCG i PAPP-A w surowicy krwi ciê¿arnej
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POMIAR GRUBOŒCI PRZEZIERNOŒCI KARKOWEJ

Cystic hygroma, nuchal edema i przeziernoœæ karkowa

W 2. i 3. trymestrze ci¹¿y nieprawid³owe nagromadzenie p³ynu
w okolicy karkowej u p³odu mo¿e byæ sklasyfikowane jako cystic
hygroma lub nuchal edema. W ok. 75 proc. przypadków cystic hygro-
ma wi¹¿e siê z zaburzeniami chromosomalnymi, z czego 95 proc.
to zespó³ Turnera. Nuchal edema ma zró¿nicowan¹ etiologiê; zabu-
rzenia chromosomalne stwierdza siê u ok. 1/3 p³odów i w 75 proc.
przypadków dotyczy to trisomii 21 lub 18. Nuchal edema jest rów-
nie¿ zwi¹zana z wadami uk³adu kr¹¿enia i oddechowego, dyspla-
zjami szkieletowymi, infekcjami wrodzonymi oraz zaburzeniami
metabolicznymi i hematologicznymi. W zwi¹zku z powy¿szym ro-
kowanie w nuchal edema jest z³e. 

W 1. trymestrze ci¹¿y termin przeziernoœæ (translucency) jest u¿y-
wany niezale¿nie, czy stwierdza siê przegrody, czy te¿ nie i czy do-
tyczy tylko okolicy karkowej, a tak¿e czy rozci¹ga siê na pozosta³e
czêœci cia³a p³odu. Podczas 2. trymestru ci¹¿y p³yn zgromadzony
w przeziernoœci karkowej zwykle siê wch³ania, a jedynie w nielicz-
nych przypadkach ewoluuje w kierunku nuchal edema lub cystic hy-
groma, którym mo¿e towarzyszyæ obrzêk uogólniony. Na podsta-
wie obrazu ultrasonograficznego przeziernoœci nie mo¿na przewi-
dzieæ ani rodzaju aberracji chromosomalnej ani rokowania dla
konkretnego p³odu. 

Zwiêkszony wymiar NT jest zwi¹zany z trisomi¹ 21, zespo³em
Turnera, innymi zaburzeniami chromosomalnymi, jak te¿ z wielo-
ma wadami wrodzonymi czy defektami genetycznymi. Czêstoœæ
wystêpowania i rodzaj nieprawid³owoœci s¹ raczej zwi¹zane z gru-
boœci¹ ni¿ z obrazem ultrasonograficznym NT. Poza tym, mo¿li-
we jest ustalenie standardów i przeprowadzenie audytu dla pomia-
ru NT, lecz nie dla kryterium polegaj¹cego na subiektywnej oce-
nie jego obrazu ultrasonograficznego. 



Pomiar przeziernoœci karkowej

Warunkiem uzyskania wiarygodnego i powtarzalnego pomiaru
NT jest odpowiednie przeszkolenie sonografisty i œcis³e przestrze-
ganie standardów dotycz¹cych techniki badania. 

Wiek ci¹¿owy i d³ugoœæ ciemieniowo-siedzeniowa

Optymalny wiek ci¹¿owy dla pomiaru NT mieœci siê miêdzy 11+0

i 13+6 tygodniem ci¹¿y. Minimalna wartoœæ CRL to 45 mm,
a maksymalna – 84 mm. 

Doln¹ granicê dla pomiaru NT ustalono na 11. tydzieñ ci¹¿y
z dwóch powodów. Po pierwsze, stwierdzono, ¿e biopsja kosmów-
ki wykonywana wczeœniej jest zwi¹zana z wystêpowaniem wrodzo-
nych ubytków koñczyn. Po drugie, wiele powa¿nych wad p³odu
mo¿na zdiagnozowaæ w trakcie skriningu NT pod warunkiem, ¿e
wiek ci¹¿owy wynosi co najmniej 11 tygodni. Przyk³adowo, nie

PPrrzzeezziieerrnnooœœææ  kkaarrkkoowwaa  ––  ddeeffiinniiccjjaa

•• Przeziernoœci¹ karkow¹ nazywamy obraz ultrasonograficzny, odpo-
wiadaj¹cy podskórnemu nagromadzeniu p³ynu w okolicy karkowej
u p³odu w 1. trymestrze ci¹¿y. 

•• Termin przeziernoœæ jest u¿ywany, niezale¿nie od tego czy stwierdza-
my przegrody, czy nie i czy jest ograniczony tylko do okolicy karko-
wej, a tak¿e czy rozci¹ga siê na ca³e cia³o p³odu. 

•• Ryzyko wyst¹pienia aberracji chromosomalnych i innych zaburzeñ
wrodzonych jest raczej zwi¹zane z gruboœci¹ ni¿ z obrazem ultraso-
nograficznym przeziernoœci karkowej. 

•• W czasie 2. trymestru przeziernoœæ zwykle ulega wch³oniêciu, a tylko
w nielicznych przypadkach ewoluuje w kierunku rozwoju nuchal ede-
ma lub cystic hygroma, którym mo¿e towarzyszyæ obrzêk uogólniony. 
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mo¿na zdiagnozowaæ, czy wykluczyæ akranii, a co za tym idzie
anencephalii przed 11. tygodniem ci¹¿y, poniewa¿ ultrasonogra-
ficzna ocena kostnienia czaszki p³odu nie jest wiarygodna we
wczeœniejszym okresie. Ocena czterech jam serca p³odu i skrzy¿o-
wania wielkich naczyñ jest mo¿liwa dopiero po 10. tygodniu. Miê-
dzy 8. a 10. tygodniem ci¹¿y wszystkie p³ody wykazuj¹ fizjolo-
giczne omphalocele, zawieraj¹ce czêœæ jelita, i widoczne w postaci
hiperechogenicznej masy w okolicy przyczepu brzusznego pêpo-
winy. Wobec tego nie mo¿na w sposób pewny wykluczyæ, ani zdia-
gnozowaæ omphalocele w tym okresie. Pêcherz moczowy u p³odu
udaje siê uwidoczniæ zaledwie w 50 proc. przypadków w 10. tygo-
dniu ci¹¿y, w 80 proc. w 11., a u wszystkich p³odów przed ukoñ-
czeniem 12. tygodnia. 

Przyczyn¹, dla której ustalono górn¹ granicê na 13 tygodni i 6 dni,
by³o stwierdzenie wy¿szej czêstoœci nieprawid³owej akumulacji p³y-
nu u p³odów z zaburzeniami chromosomalnymi przed 14. ni¿ miê-
dzy 14. a 18. tygodniem ci¹¿y. Prawdopodobieñstwo uzyskania po-
miaru miêdzy 10. a 13. tygodniem wynosi 98–100 proc., natomiast
w 14. tygodniu spada do 90 proc., poniewa¿ p³ód przyjmuje bar-
dziej wierzcho³kow¹ pozycjê, co utrudnia uzyskanie prawid³owego
obrazu. Wczesne postawienie diagnozy pozwala na podjêcie odpo-
wiednich przygotowañ przed urodzeniem chorego dziecka, zapew-
nienie w³aœciwej opieki medycznej i pomocy psychologicznej. 

Obraz i pomiary

Przeziernoœæ karkow¹ u p³odu nale¿y oceniaæ za pomoc¹ aparatów
ultrasonograficznych o odpowiednio wysokiej rozdzielczoœci, wy-
posa¿onych w funkcjê video-loop i umo¿liwiaj¹cych pomiar z do-
k³adnoœci¹ do 0,1 mm. W 95 proc. mo¿na zmierzyæ NT sond¹
przezbrzuszn¹, a w pozosta³ych 5 proc. przypadków konieczne
jest zastosowanie sondy przezpochwowej. Wyniki pomiarów prze-
prowadzonych przy u¿yciu obu rodzajów sond s¹ zbli¿one. 
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FFoott..  33.. Obraz ultrasonograficzny 12-tygodniowego p³odu. Na wszystkich szeœciu fotografiach widaæ prawid³o-
w¹ strza³kow¹ p³aszczyznê przekroju. Prawid³owy obraz dla pomiaru NT przedstawia fot. (a), poniewa¿ widaæ
tylko g³owê i klatkê piersiow¹ p³odu, b³ona ograniczaj¹ca zewnêtrzne granice NT mo¿e byæ odró¿niona od cieñ-
szej b³ony owodniowej; (b) – powiêkszenie jest niewystarczaj¹ce dla dok³adnego zmierzenia NT; (c) – g³owa
p³odu znajduje siê w pozycji odgiêciowej, a w (d) – przygiêciowej; (e) – nale¿a³o dokonaæ pomiaru NT w je-
go najwiêkszym wymiarze; (f) – sznur pêpowinowy jest owiniêty wokó³ szyi. W takim przypadku pomiaru na-
le¿y dokonaæ poni¿ej i powy¿ej pêpowiny, a œredni¹ wykorzystaæ do kalkulacji ryzyka
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Gdy wykonywany jest pomiar NT na ekranie aparatu powinna byæ
widoczna tylko g³owa i górna czêœæ klatki piersiowej p³odu (fot.
3a.). Powiêkszenie powinno byæ jak najwiêksze, tak aby pozwala-
³o na pomiar z dok³adnoœci¹ umo¿liwiaj¹c¹, przy nieznacznym
przemieszczeniu znacznika, zmianê odczytu o 0,1 mm. Niezale¿-
nie od tego, czy powiêkszamy obraz przed czy po jego zatrzyma-
niu (pre- lub post freeze zoom), istotne jest, aby odpowiednio
zmniejszyæ jego jasnoœæ (gain). Je¿eli obraz bêdzie zbyt jasny, linie
ograniczaj¹ce przeziernoœæ karkow¹ zostan¹ rozmyte, co mo¿e
spowodowaæ niedoszacowanie pomiaru. 

Dla dok³adnego zmierzenia przeziernoœci karkowej nale¿y uzy-
skaæ prawid³owy przekrój strza³kowy, podobny jak dla pomiaru
CRL, a p³ód powinien znajdowaæ siê w neutralnej pozycji. Jeœli
szyja p³odu jest nadmiernie wyprostowana, mo¿e to prowadziæ do
zawy¿enia pomiaru NT nawet o 0,6 mm, a gdy g³owa jest przy-
giêta do klatki piersiowej do zani¿enia o 0,4 mm. Trzeba do³o¿yæ
nale¿ytej starannoœci, aby rozró¿niæ skórê p³odu i b³onê owodni, po-
niewa¿ w tym okresie ci¹¿y obie te struktury widoczne s¹ jako cien-
kie b³ony i wygl¹daj¹ podobnie (fot. 3a.). W tym celu nale¿y pocze-
kaæ na spontaniczne ruchy p³odu lub sprawiæ, aby oddali³ siê on od
b³ony owodniowej – mo¿na poprosiæ ciê¿arn¹, aby zakaszla³a lub
delikatnie popukaæ w jej pow³oki brzuszne. 

Nale¿y zawsze mierzyæ NT w jego najwiêkszym wymiarze miêdzy
skór¹ a tkank¹ miêkk¹, pokrywaj¹c¹ szyjny odcinek krêgos³upa
(fot. 3e.). Te struktury stanowi¹ z anatomicznego punktu widze-
nia granice przeziernoœci karkowej, która jest, jak wspomniano
wczeœniej, nagromadzeniem p³ynu pod skór¹ w okolicy karkowej.
Znaczniki w kszta³cie równoramiennego krzy¿a u¿ywane do po-
miaru powinny byæ umieszczone na hiperechogenicznych liniach
ograniczaj¹cych NT tak, aby poprzeczne ramiê znacznika by³o
praktycznie niewidoczne. Nie mo¿e znajdowaæ siê w hipoechoge-
nicznym obszarze wype³nionym przez p³yn, stanowi¹cym prze-
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ziernoœæ karkow¹. Podczas badania nale¿y wykonaæ kilka pomia-
rów, a do obliczania ryzyka nale¿y wykorzystaæ najwiêkszy z nich. 

W 5–10 proc. przypadków zdarza siê, ¿e pêpowina jest owiniêta
wokó³ szyi p³odu, co mo¿e prowadziæ do zawy¿enia pomiaru NT.
Wymiary NT powy¿ej i poni¿ej pêpowiny s¹ ró¿ne i dlatego w ob-
liczaniu ryzyka najbardziej w³aœciwe jest zastosowanie œredniej
z obu pomiarów (fot. 3f.). 

Nie wykazano zwi¹zku miêdzy wielkoœci¹ NT a przynale¿noœci¹
do okreœlonej grupy etnicznej, liczb¹ przebytych ci¹¿ i porodów,
paleniem papierosów, w³aœciw¹ kontrol¹ glikemii w cukrzycy, wy-
korzystaniem technik wspomaganego rozrodu, krwawieniem we
wczesnej ci¹¿y czy te¿ p³ci¹ p³odu. 

Ró¿nice pomiaru NT miêdzy sonografistami i rozk³ad wartoœci po-
miarów u tego samego p³odu, wykonanych przez jednego badaj¹ce-
go, mieszcz¹ siê w zakresie poni¿ej 0,5 mm w 95 proc. przypadków. 

Odchylenia pomiaru od wartoœci prawid³owych

Przeziernoœæ karkowa w warunkach fizjologicznych roœnie wraz ze
wzrostem CRL i dlatego podczas oceny NT nale¿y wzi¹æ pod uwa-
gê wiek ci¹¿owy. W badaniu, które objê³o 96 127 ci¹¿, mediana i 95.
centyl dla CRL=45 mm wynios³y odpowiednio 1,2 i 2,1 mm i ana-
logicznie dla CRL=84 mm – 1,9 i 2,7 mm (Snijders i wsp., 1998). 

W prenatalnych badaniach przesiewowych ryzyko indywidualne,
specyficzne dla konkretnej pacjentki, otrzymujemy, mno¿¹c ryzy-
ko wstêpne wynikaj¹ce z wieku matki i zaawansowania ci¹¿y przez
LR, którego wielkoœæ zale¿y od ró¿nicy [wartoœæ delta (∆) w mm]
miêdzy wartoœci¹ NT, zmierzon¹ dla konkretnego p³odu, a nor-
maln¹ median¹ dla danej wielkoœci CRL (ryc. 6.–8.). 

W skriningu z wykorzystaniem markerów biochemicznych z su-
rowicy krwi matki stosuje siê odmienne podejœcie do zmian w stê-
¿eniach poszczególnych substancji zwi¹zanych z wiekiem ci¹¿o-
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wym. Metoda ta polega na przedstawieniu zmierzonego stê¿enia
w postaci wielokrotnoœci mediany (MoM – multiple of the median)
w prawid³owej ci¹¿y dla danego wieku ci¹¿owego. Oblicza siê
rozk³ad normalny log10 (NT MoM) w trisomii 21 i ci¹¿y fizjolo-
gicznej i stosunek wielkoœci rozk³adów dla poszczególnych

Rozdzia³ 1 • Diagnostyka zaburzeñ chromosomalnych w 1. trymestrze ci¹¿y 31

RRyycc..  66.. Pomiary NT u 326 p³odów z trisomi¹ 21 naniesione na wartoœci referencyjne dla danego CRL
(95. i 5. centyl) 
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MoM. Odpowiada on LR dla trisomii 21 i jest u¿ywany celem
modyfikacji ryzyka wstêpnego, zwi¹zanego z wiekiem matki, tak
aby uzyskaæ wartoœæ ryzyka indywidualnego, specyficznego dla
okreœlonej pacjentki. 

W skriningu za pomoc¹ NT zastosowanie wartoœci delta umo¿li-
wia dok³adne obliczenie ryzyka indywidualnego dla ka¿dej pacjent-
ki (Spencer i wsp., 2003a). Natomiast stwierdzono, ¿e przedsta-
wianie wyników NT w postaci MoM jest nieodpowiednie, ponie-
wa¿ w tym przypadku ¿adne z trzech za³o¿eñ, na których opiera
siê metoda MoM, nie jest spe³nione. Po pierwsze, u p³odów z nor-
malnym kariotypem rozk³ady NT MoM i log10 (NT MoM) nie
spe³niaj¹ kryteriów rozk³adu normalnego (Gaussowskiego), po
drugie, odchylenie standardowe nie jest sta³e w ró¿nych tygo-
dniach ci¹¿y (zmienia siê wraz ze wzrostem wieku ci¹¿owego), po
trzecie, mediana MoM w przypadku trisomii 21 nie stanowi sta-
³ej wielokrotnoœci mediany w ci¹¿ach prawid³owych. W konse-
kwencji stosowanie MoM prowadzi do zawy¿ania ryzyka wyst¹-
pienia trisomii 21 w 11. tygodniu ci¹¿y i znacznego zani¿ania
w 13. tygodniu. 
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Szkolenie i weryfikacja jakoœci pomiaru NT

Odpowiednie szkolenie osób wykonuj¹cych badania ultrasonogra-
ficzne i œcis³e przestrzeganie standardów pomiaru NT to nie-
odzowne warunki dla zapewnienia wiarygodnoœci i powtarzalnoœci
wyników. Jeœli badania przesiewowe maj¹ byæ skuteczne, musi ist-
nieæ system regularnej kontroli ich rezultatów i sta³ej oceny jako-
œci uzyskiwanych obrazów. 

PPrrzzeezziieerrnnooœœææ  kkaarrkkoowwaa  ––  zzaassaaddyy  ppoommiiaarruu

•• Wiek ci¹¿owy powinien mieœciæ siê w granicach 11+0–13+6 ty-
godnia ci¹¿y, a d³ugoœæ CRL miêdzy 45–84 mm. 

•• Nale¿y uzyskaæ przekrój strza³kowy p³odu i mierzyæ NT, gdy
p³ód znajduje siê w neutralnej pozycji. 

•• Tylko g³owa i górna czêœæ klatki piersiowej p³odu powinny
znajdowaæ siê na ekranie. Powiêkszenie musi byæ na tyle du-
¿e, ¿eby pojedynczy, minimalny ruch znacznika nie prowadzi³
do zmiany pomiaru wiêkszej ni¿ 0,1 mm. 

•• Nale¿y mierzyæ maksymaln¹ gruboœæ przeziernoœci znajduj¹-
cej siê miêdzy skór¹ a tkank¹ miêkk¹ pokrywaj¹c¹ krêgos³up
szyjny. Nale¿y starannie rozgraniczyæ skórê p³odu od b³ony
owodniowej. 

•• Znaczniki powinny znajdowaæ siê na liniach, które ogranicza-
j¹ gruboœæ NT – poprzeczne ramiê znacznika praktycznie po-
winno siê zlewaæ z hiperechogeniczn¹ lini¹ granicy NT i nie
mo¿e byæ widoczne w obrêbie p³ynu znajduj¹cego siê w ob-
szarze przeziernoœci karkowej. 

•• W czasie badanie nale¿y dokonaæ wiêcej ni¿ jednego pomia-
ru i do obliczania ryzyka nale¿y zastosowaæ najwiêksz¹ uzy-
skan¹ wartoœæ. 
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Ka¿dy, kto wykonuje badania ultrasonograficzne p³odu, musi
umieæ uzyskaæ prawid³owy przekrój strza³kowy krêgos³upa p³odu
i wykonaæ wiarygodny pomiar CRL. Legitymuj¹c siê takim po-
ziomem wstêpnego wyszkolenia, mo¿na w stosunkowo krótkim
czasie nabyæ umiejêtnoœci umo¿liwiaj¹ce pomiar gruboœci NT.
Zdolnoœæ do otrzymywania prawid³owych i powtarzalnych wyni-
ków roœnie wraz z czasem szkolenia i jego intensywnoœci¹. Dobre
wyniki uzyskuje siê œrednio po wykonaniu 80 badañ przezbrzusz-
nie i 100 przezpochwowo. 

W kilku przeprowadzonych badaniach wykazano, ¿e systematycz-
ny audyt, kontrola zdjêæ i rozk³adu wyników pomiaru NT s¹ nie-
odzowne dla oceny jakoœci oœrodka, jak równie¿ umo¿liwiaj¹ iden-
tyfikacjê konkretnego sonografisty, którego wyniki wykazuj¹ od-
chylenie od œredniej. Rozrzut wyników miedzy poszczególnymi
badaniami wykonywanymi przez tê sam¹ osobê zmniejsza siê
znacznie po zakoñczeniu wstêpnej fazy uczenia i uzyskaniu przez
sonografistê informacji zwrotnej, dotycz¹cej rozk³adu wykona-
nych przez niego pomiarów i jakoœci zdjêæ. 

Fundacja Medycyny P³odu (FMF – Fetal Medicine Foundation),
która jest organizacj¹ charytatywn¹ zarejestrowan¹ w Wielkiej
Brytanii, ustanowi³a odpowiedni proces szkolenia i system oceny
jakoœci w celu prawid³owego stosowania skriningu NT w prakty-
ce klinicznej. Proces kszta³cenia sk³ada siê z kursu teoretycznego
i szkolenia praktycznego, dotycz¹cego sposobu uzyskania prawi-
d³owego obrazu i w³aœciwego wykonania pomiaru NT. Dla uzy-
skania certyfikatu konieczne jest dodatkowo przed³o¿enie zestawu
samodzielnie wykonanych zdjêæ (wydruków z termoprintera),
przedstawiaj¹cych pomiar NT. Przyjête kryteria oceny to: 1) od-
powiednie powiêkszenie obrazu na ekranie; 2) prawid³owy prze-
krój strza³kowy p³odu; 3) g³owa/szyja w neutralnej pozycji; 4) b³o-
na owodniowa uwidoczniona oddzielnie w stosunku do NT; 5)
poprawna pozycja znaczników pomiarowych. Proces sta³ej kontro-
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li jakoœci oparty jest na sprawdzaniu rozk³adu uzyskiwanych war-
toœci pomiarów przeziernoœci karkowej u p³odu (ryc. 9.) i ocenie
zestawu zdjêæ przedstawiaj¹cych pomiar NT, wykonanych przez
ka¿dego sonografistê przeprowadzaj¹cego badania. 

PPrrzzeezziieerrnnooœœææ  kkaarrkkoowwaa  ––  sszzkkoolleenniiee  ii kkoonnttrroollaa  jjaakkooœœccii

•• Odpowiednie szkolenie osób wykonuj¹cych badania ultrasono-
graficzne i œcis³e przestrzeganie standardów pomiaru NT to nie-
odzowne warunki, aby badania by³y wiarygodne i powtarzalne. 

•• Dla zapewnienia skutecznoœci badañ przesiewowych koniecz-
ne jest istnienie systemu regularnej kontroli wyników i sta³ej
oceny jakoœci uzyskiwanych obrazów. 

•• Proces kszta³cenia sk³ada siê z kursu teoretycznego i szkolenia
praktycznego, dotycz¹cego sposobu uzyskania prawid³owego
obrazu i w³aœciwego wykonania pomiaru NT. Dla uzyskania
certyfikatu niezbêdne jest dodatkowo przed³o¿enie zestawu sa-
modzielnie wykonanych zdjêæ przedstawiaj¹cych pomiar NT. 

•• System ci¹g³ej kontroli jakoœci oparty jest na sprawdzaniu roz-
k³adu uzyskiwanych pomiarów przeziernoœci karkowej u p³odu
i ocenie zestawu zdjêæ przedstawiaj¹cych pomiar NT, wykona-
nych przez ka¿dego sonografistê przeprowadzaj¹cego badania. 
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RRyycc..  99..  Rozk³ad gruboœci NT u p³odu: góra – prawid³owy, œrodek – pomiary s¹ zani¿one, dó³ – pomiary s¹
zawy¿one
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Gruboœæ NT a ryzyko zaburzeñ chromosomalnych

W przeprowadzonych w 1992 r. badaniach, gdy mierzono NT
przed wykonaniem biopsji kosmówki w celu oceny kariotypu p³odu,
stwierdzono zwiêkszon¹ gruboœæ NT u znacznego odsetka p³odów
z zaburzeniami chromosomalnymi (Nicolaides i wsp., 1992). 

Istnienie takiej zale¿noœci zosta³o nastêpnie potwierdzone w kilku
innych badaniach, które przeprowadzono na pocz¹tku lat 90. Po
zebraniu i przeanalizowaniu danych z 17 badañ, obejmuj¹cych
³¹cznie 1 690 pacjentek ze zwiêkszonym NT, okaza³o siê, ¿e czê-
stoœæ wystêpowania zaburzeñ chromosomalnych w tej grupie wy-
nosi³a 29 proc. (Nicolaides, 2004). Jednak¿e, stwierdzono znacz-
ne rozbie¿noœci miêdzy poszczególnymi badaniami, dotycz¹ce za-
kresu czêstoœci wystêpowania zaburzeñ chromosomalnych, waha-
j¹ce siê od 11 do 88 proc. Przyczyni³y siê do tego: ró¿ny rozk³ad
wieku ciê¿arnych w badanych populacjach i niejednoznaczne
okreœlenie definicji dolnej granicy dla nieprawid³owego NT, która
wynosi³a od 2 do 10 mm. 

Badania prowadzone w po³. lat 90. wykaza³y, ¿e w prawid³owych
ci¹¿ach gruboœæ przeziernoœci karkowej p³odu roœnie wraz z wie-
kiem ci¹¿owym oraz ¿e w trisomii 21 i innych wa¿niejszych zabu-
rzeniach chromosomalnych NT u p³odu jest zwiêkszone. Dowie-
dziono, ¿e mo¿na obliczyæ ryzyko wyst¹pienia trisomii dla danego
p³odu, mno¿¹c ryzyko wstêpne wyliczone na podstawie wieku mat-
ki i tygodnia ci¹¿y przez LR, które zale¿y od stopnia odchylenia
(delta) gruboœci jego NT od normalnej mediany dla danego CRL
(Nicolaides i wsp., 1994; Pandya i wsp., 1995). 

Obliczono, ¿e w populacji ciê¿arnych o œredniej wieku 28 lat, jeœli
zdefiniuje siê dodatni wynik skriningu jako wartoœæ ryzyka 1:300
i wy¿sz¹, uda siê wykryæ ok. 80 proc. p³odów dotkniêtych trisomi¹
21 przy odsetku wyników fa³szywie dodatnich wynosz¹cym 5 proc.
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Wprowadzenie skriningu NT do codziennej praktyki lekarskiej

Efekty wprowadzania skriningu NT do codziennej praktyki le-
karskiej oceniano w kilku prospektywnych badaniach interwencyj-
nych (Nicolaides, 2004). 

W niektórych z nich granic¹, powy¿ej której wynik skriningu uzna-
wano za pozytywny, by³a okreœlona gruboœæ NT p³odu, a w innych
pewna wielkoœæ ryzyka indywidualnego, wyliczonego na podstawie
wieku matki i stopnia odchylenia NT od normalnej wartoœci media-
ny dla danego CRL. 

Wa¿ne wnioski wynikaj¹ce z tych badañ to, po pierwsze, NT uda-
³o siê zmierzyæ w ponad 99 proc. przypadków. Po drugie, stwier-
dzono nieuniknione ró¿nice dotycz¹ce odsetków wyników fa³szywie
dodatnich i wspó³czynników wykrywalnoœci miêdzy badaniami ze
wzglêdu na ró¿nice w rozk³adzie wieku matki, w badanych popu-
lacjach i gruboœci NT lub wielkoœci ryzyka przyjêtego za wartoœæ
graniczn¹. Po trzecie, w danych uzyskanych z ponad 200 000 ci¹¿,
w tym ponad 900 z zespo³em Downa, skrining za pomoc¹ NT po-
zwoli³ na zidentyfikowanie ponad 75 proc. p³odów z trisomi¹ 21
i innymi zaburzeniami chromosomalnymi dla odsetka wyników fa³-
szywie dodatnich (FPR) =5 proc., lub wspó³czynnik wykrywalnoœci
wynosi³ 60 proc. przy FPR=1 proc. (Nicolaides, 2004). 
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•• Ryzyko wyst¹pienia trisomii otrzymuje siê, mno¿¹c ryzyko wstêp-
ne wynikaj¹ce z wieku matki i wieku ci¹¿owego przez LR obliczo-
ne na podstawie wielkoœci pomiaru NT. 

•• LR zwi¹zane z NT zale¿y od wielkoœci odchylenia (delta) gruboœci
NT zmierzonej dla konkretnego p³odu od normalnej mediany dla
danego CRL.



W najwiêkszym badaniu, koordynowanym przez Fundacjê Medy-
cyny P³odu, 100 311 pojedynczych ci¹¿ zosta³o przebadanych przez
306 odpowiednio wyszkolonych sonografistów w 22 oœrodkach
w Wielkiej Brytanii (Snijders i wsp., 1998). We wszystkich przypad-
kach mierzono NT oraz CRL i obliczano ryzyko indywidualne, spe-
cyficzne dla pacjentki, na podstawie wieku matki, wieku ci¹¿owego
i wielkoœci NT. Przeœledzono losy 96 127 ciê¿arnych, w tej grupie
326 z trisomi¹ 21 i 325 z innymi zaburzeniami chromosomalnymi,
i zebrano dane dotycz¹ce ci¹¿y, porodu i noworodka (tab. 3.). Me-
diana wieku ci¹¿owego w trakcie przeprowadzenia skriningu wyno-
si³a 12 tygodni ci¹¿y, a mediana wieku matki – 31 lat. 

Ryzyko wyst¹pienia zespo³u Downa by³o równe 1: 300 lub wy¿-
sze w 8 proc. ci¹¿ prawid³owych, w 82 proc. z trisomi¹ 21 i w 78
proc. dotkniêtych innymi zaburzeniami chromosomalnymi. Dla
odsetka wyników fa³szywie dodatnich wynosz¹cego 5 proc. wspó³-
czynnik wykrywalnoœci wynosi³ 77 proc. (95 proc. przedzia³ ufno-
œci 72–82 proc.). 
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TTaabb..  33..  Wielooœrodkowe badania koordynowane przez Fundacjê Medycyny P³odu. Liczba ci¹¿ z gruboœci¹ NT
powy¿ej 95. centyla i indywidualnym ryzykiem wyst¹pienia trisomii 21, obliczonym na podstawie wieku mat-
ki, pomiaru NT i CRL wynosz¹cym 1:300 lub wy¿szym (Snijders, i wsp., 1998) 

KKaarriioottyypp  pp³³oodduu NN NNTT  >>9955  cceennttyyllaa RRyyzzyykkoo  >>11::330000

prawid³owy 95,476 4,209 (4,4%) 7,907 (8,3%)

trisomia 21 326 234 (71,2%) 268 (82,2%)

trisomia 18 119 89 (74,8%) 97 (81,5%)

trisomia 13 46 33 (71,7%) 37 (80,4%)

zespó³ Turnera 54 47 (87,0%) 48 (88,9%)

triploidia 32 19 (59,4%) 20 (62,5%)

inne* 64 41 (64,1%) 51 (79,7%)

RRaazzeemm 9966,,112277 44,,776677    ((55,,00%%)) 88,,442288  ((88,,88%%))

*Delecje, czêœciowe trisomie, niezrównowa¿one translokacje, aneuploidie dotycz¹ce
chromosomów p³ciowych 



Samoistne wewn¹trzmaciczne obumarcie p³odu

Skrining w kierunku zaburzeñ chromosomalnych wykonywany
w 1., a nie w 2. trymestrze, ma tê zaletê, ¿e umo¿liwia wczeœniej-
sze postawienie diagnozy. Pewn¹ niedogodnoœci¹ jest to, ¿e
wczeœniej przeprowadzony skrining identyfikuje nieprawid³owe
p³ody, które i tak zosta³yby poronione. Oko³o 30 proc. dotkniê-
tych p³odów obumiera miêdzy 12. tygodniem ci¹¿y a terminem
porodu. Zagadnienie zwiêkszonej wewn¹trzmacicznej œmiertel-
noœci p³odów z zaburzeniami chromosomalnymi bywa podno-
szone jako kontrargument dla wszelkich metod diagnostyki pre-
natalnej, w tym skriningu biochemicznego w 2. trymestrze, ja-
ko ¿e odsetek œmiertelnoœci miêdzy 16. tygodniem a terminem
porodu wynosi ok. 20 proc. Dziêki temu mo¿na jednak¿e ustaliæ
przyczynê poronienia, co jest niezwykle istotne dla dalszych pla-
nów rozrodczych pacjentki. 
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•• Prospektywne badania ponad 200 000 ci¹¿, w tym ponad 900
z trisomi¹ 21, wykaza³y, ¿e skrining NT mo¿e zidentyfikowaæ po-
nad 75 proc. p³odów z trisomi¹ 21 przy odsetku wyników fa³szy-
wie dodatnich FPR=5 proc. 

•• Zwiêkszone NT nie pozwala na zidentyfikowanie tych p³odów
z trisomi¹ 21, które s¹ zagro¿one obumarciem in utero.

•• Obserwowany wspó³czynnik wykrywalnoœci w 1. trymestrze ci¹¿y
jest tylko o 2–3 proc. wy¿szy ni¿ wspó³czynnik wykrywalnoœci dla
ci¹¿ z trisomi¹ 21, które mog³yby potencjalnie zakoñczyæ siê uro-
dzeniem ¿ywego dziecka. 

Badania obserwacyjne

Uzyskiwanie wiarygodnych pomiarów NT zale¿y od w³aœciwego
wyszkolenia, zachowania odpowiednich standardów i motywacji ba-
daj¹cego. Wp³yw tych trzech czynników znakomicie obrazuj¹ ró¿-



nice w wynikach badañ interwencyjnych (gdzie rezultat pomiaru NT
by³ brany pod uwagê w konsultowaniu pacjentek) i obserwacyjnych.
W tych ostatnich sonografiœci zostali poproszeni o zanotowanie po-
miaru NT, ale nie podawano go do wiadomoœci pacjentkom (Nico-
laides, 2004). Pomiaru NT uda³o siê dokonaæ u 99 proc. pacjentek
w badaniach interwencyjnych, ale tylko w 75 proc. przypadków w ba-
daniach obserwacyjnych. Co wiêcej, w badaniach interwencyjnych
stwierdzono zwiêkszony NT w 76,8 proc. przypadków trisomii 21
i u 4,2 proc. p³odów z prawid³owym kariotypem, w porównaniu
z 38,4 i 5,0 proc. w badaniach obserwacyjnych. 

W badaniach obserwacyjnych pomiary by³y czêsto wykonywane
w niew³aœciwym wieku ci¹¿owym, a badaj¹cy nie byli odpowiednio
wyszkoleni albo wystarczaj¹co motywowani, aby mierzyæ NT.
Przyk³adowo, gdy sonografiœci zostali poinstruowani, aby nie po-
œwiêcaæ na badanie wiêcej czasu ni¿ jest to konieczne dla uzyskania
pomiaru CRL, gruboœæ NT uda³o siê zmierzyæ jedynie w 66 proc.
przypadków (Roberts i wsp., 1995). W innym badaniu CRL by³o
mniejsze ni¿ 33 mm w 54 proc. przypadków i badaj¹cy, którzy zo-
stali poinstruowani, aby mierzyæ NT w czasie nie przekraczaj¹cym
3 minut, nie byli w stanie tego uczyniæ u 42 proc. pacjentek (Korn-
man i wsp., 1996). Te problemy metodologiczne zosta³y jaskrawo
uwidocznione w badaniu obejmuj¹cym 47 053 pojedynczych ci¹¿
miêdzy 6. a 16. tygodniem ci¹¿y (Wald i wsp., 2003a). U 23 proc.
pacjentek nie uda³o siê wykonaæ prawid³owego pomiaru NT, po-
niewa¿ badanie by³o wykonane w niew³aœciwym okresie ci¹¿y, so-
nografiœci nie byli w stanie dokonaæ pomiaru albo ¿adnego z obra-
zów nie uznano za spe³niaj¹cy kryteria wystarczaj¹cej jakoœci. 

Dalsze dowody, dotycz¹ce ró¿nic w badaniach interwencyjnych i ob-
serwacyjnych, zosta³y dostarczone przez Crossley i wsp. (2002).
W badaniu obserwacyjnym obejmuj¹cym 17 229 ciê¿arnych kobiet
uda³o siê dokonaæ prawid³owego pomiaru NT w 73 proc. przy-
padków. W kolejnym badaniu, u ponad 2 000 ciê¿arnych, gdzie
wynik badania by³ wydawany pacjentkom, uda³o siê zmierzyæ NT
w 99,8 proc. przypadków. 
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NT i markery biochemiczne w surowicy krwi ciê¿arnej

Gdy p³ód jest obarczony trisomi¹, w surowicy krwi ciê¿arnej
stwierdza siê zmienione stê¿enia markerów pochodzenia p³odowo-
-³o¿yskowego, min. AFP, wolnego β-hCG, uE3, inhibiny A oraz
PAPP-A. Skrining w 2. trymestrze na podstawie wieku matki
i ró¿nych kombinacji wolnej podjednostki β-hCG, AFP, uE3 i in-
hibiny A umo¿liwia zidentyfikowanie 50–75 proc. trisomii 21
przy za³o¿eniu odsetka wyników fa³szywie dodatnich (FPR) na po-
ziomie 5 proc. Skrining w 1. trymestrze w oparciu o wiek ciê¿ar-
nej i stê¿enie wolnej podjednostki β-hCG oraz PAPP-A w jej su-
rowicy pozwala na zidentyfikowanie ok. 60 proc. dotkniêtych ci¹¿
przy odsetku wyników fa³szywie dodatnich (FPR) = 5 proc. Jednak-
¿e, trzeba pamiêtaæ o tym, ¿e nieodzown¹ czêœci¹ tego skriningu
jest dok³adne datowanie ci¹¿y wg CRL, w przeciwnym razie
wspó³czynnik wykrywalnoœci obni¿a siê o ok. 10 proc. 

NT i markery biochemiczne w surowicy krwi ciê¿arnej w 1. trymestrze

W ci¹¿y z trisomi¹ 21 w 12. tygodniu ci¹¿y stê¿enie wolnej podjed-
nostki β-hCG (ok. 2 MoM) w surowicy krwi matki jest wy¿sze ni¿
w przypadku p³odów z prawid³owym kariotypem, podczas gdy
PAPP-A jest ni¿sze (ok. 0,5 MoM). Ró¿nica w stê¿eniu β-hCG
w surowicy miêdzy ci¹¿ami normalnymi i dotkniêtymi trisomi¹ 21
roœnie wraz z zaawansowaniem ci¹¿y, a ró¿nica poziomów PAPP-A
maleje. Te okresowe zmiany w stê¿eniach markerów, ich wzajemne
relacje i zwi¹zek z mas¹ cia³a matki musz¹ byæ brane pod uwagê,
gdy tworzy siê algorytm oceny ryzyka w celu uzyskania dok³adnej
wartoœci ryzyka indywidualnego dla danej pacjentki. 

Nie stwierdzono znacz¹cego zwi¹zku miêdzy NT i stê¿eniami
wolnej podjednostki β-hCG lub PAPP-A zarówno w trisomii 21,
jak i ci¹¿ach prawid³owych. Wobec tego mo¿na po³¹czyæ te mar-
kery ultrasonograficzne i biochemiczne w celu uzyskania bardziej
efektywnego skriningu, ni¿ przy zastosowaniu ka¿dej z tych me-
tod niezale¿nie (Spencer i wsp., 1999). W szeœciu prospektyw-

42 Badanie ultrasonograficzne miêdzy 11+0 – 13+6 tygodniem ci¹¿y  



nych badaniach potwierdzono efektywnoœæ ³¹czenia NT i ozna-
czenia stê¿eñ wolnej podjednostki β-hCG i PAPP-A w surowicy
krwi ciê¿arnej. W przeanalizowanych po³¹czonych danych pocho-
dz¹cych z 38 804 ci¹¿, w tym 182 z trisomi¹ 21, wspó³czynnik wy-
krywalnoœci dla trisomii 21, przy za³o¿eniu 5 proc. odsetka wyni-
ków fa³szywie dodatnich, wyniós³ 86,3 proc. (Nicolaides, 2004). 

W trisomiach 18 i 13 stê¿enia wolnej podjednostki β-hCG oraz
PAPP-A w surowicy krwi ciê¿arnej s¹ obni¿one. W aberracjach
dotycz¹cych chromosomów p³ciowych poziom β-hCG jest prawi-
d³owy, natomiast PAPP-A – niski. W triploidii pochodzenia oj-
cowskiego β-hCG jest znacznie podwy¿szone, podczas gdy PAP-
P-A jest nieco obni¿one. Triploidia pochodzenia matczynego jest
zwi¹zana ze znacz¹co zmniejszonymi poziomami zarówno 
β-hCG, jak i PAPP-A. Skrining przy u¿yciu po³¹czonych NT
oraz PAPP-A i β-hCG umo¿liwia zidentyfikowanie ok. 90 proc.
tych zaburzeñ chromosomalnych przy odsetku wyników pozytyw-
nych wynosz¹cym 1 proc. (plus 5 proc. niezbêdnych w skriningu
w kierunku trisomii 21). 

Kamieniem milowym w analizie markerów biochemicznych sta³o
siê wprowadzenie nowej techniki (random access immunoassay ana-
lyzer using time-resolved-amplified-cryptate-emission), która umo¿li-
wia wykonanie analizy w sposób zautomatyzowany, precyzyjny
i powtarzalny w czasie ok. 30 minut od otrzymania próbki krwi.
Umo¿liwia to po³¹czenie skriningu biochemicznego i ultrasono-
graficznego oraz przeprowadzenie ca³ej konsultacji w ci¹gu tej sa-
mej wizyty (OSCAR – one-stop clinics for early assessment of fetal
risk) (Bindra i wsp., 2002; Spencer i wsp., 2003b). 

NT i markery biochemiczne w surowicy krwi ciê¿arnej w 2. trymestrze

U kobiet, u których wykonuje siê skrining biochemiczny w 2. try-
mestrze, ryzyko wstêpne musi byæ zmodyfikowane zgodnie
z rezultatem skriningu NT (jeœli by³ wykonany). Badania pro-
spektywne z wykorzystaniem po³¹czonego skriningu przy u¿yciu
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pomiaru NT w 1. trymestrze i markerów biochemicznych w suro-
wicy krwi matki w 2. trymestrze wykaza³y, ¿e dla odsetka wyników
fa³szywie dodatnich = 5 proc. wspó³czynnik wykrywalnoœci dla tri-
somii 21 (85–90 proc.) jest podobny jak w po³¹czonym skriningu
w 1. trymestrze (Nicolaides, 2004). 

Po³¹czenie skriningu w 1. i 2. trymestrze

Model statystyczny, umo¿liwiaj¹cy po³¹czenie pomiaru NT w 1.
trymestrze i PAPP-A w surowicy krwi ciê¿arnej oraz stê¿enia wol-
nej podjednostki β-hCG, uE3 i inhibiny A w 2. trymestrze, pozwo-
li³ na oszacowanie, ¿e dla odsetka wyników fa³szywie dodatnich = 5
proc. wspó³czynnik wykrywalnoœci dla trisomii 21 mo¿e wynieœæ 94
proc. (Wald i wsp., 1999). Ten test zak³ada ca³kowit¹ zgodê ciê¿ar-
nej na uczestnictwo w dwóch etapach skriningu przedzielonych
miesi¹cem oczekiwania i niepewnoœci oraz poddanie siê badaniu ul-
trasonograficznemu bez otrzymania jakiejkolwiek informacji, czy
p³ód wygl¹da prawid³owo. Pacjentka musi zaakceptowaæ postawienie
diagnozy w 2. zamiast 1. trymestrze i co za tym idzie póŸniejsze uzy-
skanie informacji odnoœnie stanu zdrowia dziecka. Jest wobec tego
wielce prawdopodobne, ¿e nawet jeœli nadzieje wi¹zane z tym hipo-
tetycznym testem zostan¹ potwierdzone w badaniach prospektyw-
nych, z wy¿ej wymienionych przyczyn nie osi¹gnie on szerokiej ak-
ceptacji i zastosowania w praktyce klinicznej.

Pewne problemy organizacyjne zwi¹zane z wprowadzaniem zinte-
growanego testu wysz³y na jaw w wynikach wielooœrodkowego ob-
serwacyjnego badania SURUSS, dotycz¹cego skriningu w kie-
runku trisomii 21 w 1. i 2. trymestrze (Wald i wsp., 2003a). Ce-
lem badania by³o uzyskanie pomiaru NT w 1. trymestrze i pobra-
nie próbek krwi i moczu ciê¿arnej w 1. i 2. trymestrze. Dzia³ania
interwencyjne by³y podejmowane na podstawie wyników skriningu
biochemicznego w 2. trymestrze, a wszystkie pozosta³e dane by³y
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analizowane retrospektywnie. Jednak¿e z 47 053 zrekrutowanych
kobiet tylko 60 proc. wziê³o udzia³ we wszystkich zaplanowanych
etapach badania. Stwierdzono 101 p³odów z trisomi¹ 21, a satys-
fakcjonuj¹ce pomiary NT uzyskano jedynie w 75 przypadkach. Te
dane wykorzystano do opracowania modelu statystycznego suge-
ruj¹cego, ¿e dla 5 proc. odsetka wyników fa³szywie dodatnich, w tym
zintegrowanym teœcie mo¿e zostaæ zidentyfikowanych 93 proc. p³o-
dów z trisomi¹ 21. Jednak¿e, prawdopodobnie ten model jest nie-
dok³adny. Przyk³adowo, przewidywane wspó³czynniki wykrywalno-
œci dla 5 proc. odsetka wyników fa³szywie dodatnich wynosi³y 71 proc.
w teœcie podwójnym, 77 proc. w teœcie potrójnym i 83 proc. w po-
czwórnym, czyli znacznie wiêcej ni¿ rzeczywiste wspó³czynniki wy-
krywalnoœci – wynosz¹ce odpowiednio 61, 66 i 75 proc., potwier-
dzone przez tych samych autorów w badaniach prospektywnych
(Wald i wsp., 2003b). 

W podobnym badaniu wykonanym w Stanach Zjednoczonych
(FASTER) potwierdzono te wyniki w podgrupie 33 557 ciê¿ar-
nych, u których uzyskano kompletne dane dotycz¹ce 1. i 2. tryme-
stru w tym 84 przypadków trisomii 21 (Malone i wsp., 2004).
Obliczono szacunkowo, ¿e dla 5,4 proc. FPR mo¿e zostaæ wykry-
tych 90 proc. p³odów z trisomi¹ 21. 

W badaniach prospektywnych wykazano, ¿e mo¿na osi¹gn¹æ takie
rezultaty, ³¹cz¹c pomiar NT i oznaczenie stê¿enia wolnej podjed-
nostki β-hCG i PAPP-A w surowicy krwi ciê¿arnej w 1. tryme-
strze (Bindra i wsp., 2002; Spencer i wsp., 2003b). W ramach
skriningu nale¿y zapewniæ wysok¹ jakoœæ badañ ultrasonograficz-
nych i biochemicznych, co umo¿liwia wczesn¹ diagnostykê zabu-
rzeñ chromosomalnych, zamiast opracowywaæ i rozbudowywaæ
modele teoretyczne, które z za³o¿enia opóŸniaj¹ postawienie dia-
gnozy do 2. trymestru. Ma³o prawdopodobne jest te¿, aby znala-
z³y one zastosowanie w praktyce klinicznej. 
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•• W ci¹¿ach z trisomi¹ 21 miêdzy 11+0 i 13+6 tygodniem ci¹¿y stê-

¿enie wolnej podjednostki β-hCG w surowicy krwi matki jest wy¿-

sze (ok. 2 MoM) ni¿ w przypadku p³odów z prawid³owym kario-

typem, podczas gdy PAPP-A jest ni¿sze (ok. 0,5 MoM). 
•• Nie ma znacz¹cego zwi¹zku miêdzy NT i stê¿eniami wolnej pod-

jednostki β-hCG lub PAPP-A zarówno w trisomii 21, jak i ci¹¿ach

z prawid³owym kariotypem. Wobec tego mo¿na po³¹czyæ marke-

ry ultrasonograficzne i biochemiczne w celu zwiêkszenia efektyw-

noœci skriningu. 
•• W badaniach prospektywnych obejmuj¹cych ponad 50 000 ciê-

¿arnych, w tym ponad 250 p³odów z trisomi¹ 21, wykazano, ¿e

wykorzystanie po³¹czonego skriningu przy u¿yciu pomiaru NT

i markerów biochemicznych w surowicy krwi matki w 1. lub 2. try-

mestrze umo¿liwia wykrycie 85–90 proc. p³odów z trisomi¹ 21

przy odsetku wyników fa³szywie dodatnich wynosz¹cym 5 proc. 
•• W trisomiach 18 i 13 stê¿enia wolnej podjednostki β-hCG oraz

PAPP-A w surowicy krwi ciê¿arnej s¹ obni¿one. W aberracjach,

dotycz¹cych chromosomów p³ciowych, poziom β-hCG jest pra-

wid³owy, natomiast PAPP-A jest niski. W triploidii pochodzenia oj-

cowskiego β-hCG jest znacznie podwy¿szone, podczas gdy PAP-

P-A jest nieznacznie obni¿one. Triploidia pochodzenia matczyne-

go jest zwi¹zana ze znacz¹co zmniejszonymi poziomami zarów-

no β-hCG, jak i PAPP-A. Skrining przy u¿yciu po³¹czonych NT

oraz PAPP-A i β-hCG umo¿liwia zidentyfikowanie ok. 90 proc.

z tych zaburzeñ chromosomalnych przy odsetku wyników pozy-

tywnych wynosz¹cym 1 proc. (plus 5 proc. niezbêdnych w skrinin-

gu w kierunku trisomii 21).



PORÓWNANIE POSTAW KOBIET DO PRZEPROWADZANIA
SKRININGU W 1. I 2. TRYMESTRZE CI¥¯Y

W badaniach porównuj¹cych preferencje kobiet ciê¿arnych doty-
cz¹cych metod skriningu stwierdzono, ¿e przewa¿aj¹ca wiêkszoœæ
woli przeprowadzenie badañ przesiewowych raczej w 1. ni¿ w 2.
trymestrze. Zastrze¿enia odnoœnie NT by³y zwi¹zane z tym, ¿e nie-
które kobiety, u których stwierdzono podwy¿szone NT, stan¹ wo-
bec koniecznoœci podjêcia niepotrzebnej decyzji dotycz¹cej diagno-
styki inwazyjnej – poniewa¿ ta ci¹¿a zakoñczy³aby siê samoistnym
poronieniem. Jednak¿e, gdy przeanalizowano opinie pacjentek
okaza³o siê, ¿e ok. 70 proc. nadal wybra³oby skrining NT, nawet
gdyby wszystkie ci¹¿e dotkniête trisomi¹ 21 zidentyfikowane przy
u¿yciu tej metody koñczy³yby siê poronieniem przed rozpoczêciem
2. trymestru (Mulvey i Wallace, 2000). Ciê¿arne chcia³y wiedzieæ,
czy ich p³ody by³y dotkniête zespo³em Downa, niezale¿nie od spo-
sobu zakoñczenia ci¹¿y, i uwa¿a³y równie¿ za istotn¹ informacjê do-
tycz¹c¹ przyczyn poronienia, jeœli takowe mia³oby nast¹piæ. 

Wartoœæ autonomii jednostki w praktyce klinicznej

Poszanowanie autonomii jednostki nale¿y do naczelnych zasad
etyki medycznej i prawa. Etyka zobowi¹zuje lekarza do poznania
opinii i preferencji pacjenta i liczenia siê z nimi. Poszanowania au-
tonomii jednostki w odniesieniu do skriningu w 1. trymestrze ma
dwa istotne aspekty. Po pierwsze, wczesna diagnoza anomalii p³o-
du jest bardzo wa¿na dla wielu kobiet z przyczyn natury psycho-
logicznej. Po drugie, wyniki przewa¿aj¹cej wiêkszoœci badañ wy-
konywanych w 1. trymestrze wykazuj¹ mniejsze ryzyko wyst¹pie-
nia zaburzeñ chromosomalnych ni¿ zwi¹zane z wiekiem, co wp³y-
wa na zmniejszenie niepokoju pacjentki o zdrowie dziecka. Tym
samym, jeœli ryzyko indywidualne jest niskie, mo¿liwe jest unikniê-
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cie diagnostyki inwazyjnej. Dotyczy to m.in. kobiet, które np. ze
wzglêdu na wiek czy wczeœniejsze urodzenie dziecka z trisomi¹
21, czy innym zaburzeniem genetycznym, znajduj¹ siê w grupie
wysokiego ryzyka. Wobec powy¿szego konieczne jest zapewnienie
wysokiej jakoœci skriningu w 1. trymestrze ci¹¿y (Chasen i wsp.,
2001). 
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•• Przewa¿aj¹ca wiêkszoœæ ciê¿arnych kobiet preferuje, aby skrining
i diagnostyka prenatalna by³y przeprowadzane w 1., a nie w 2.
trymestrze. 
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2

ULTRASONOGRAFICZNE OBJAWY ZABURZEÑ 
CHROMOSOMALNYCH

Ka¿de z zaburzeñ chromosomalnych wi¹¿e siê z charakterystycz-
nym zestawem wykrywanych ultrasonograficznie anomalii. W tym
rozdziale opisano cechy ultrasonograficzne trisomii 21 i innych
wa¿niejszych zaburzeñ genetycznych wystêpuj¹cych w 1. i 2. try-
mestrze ci¹¿y. 

BADANIE ULTRASONOGRAFICZNE W 1. TRYMESTRZE

W okresie miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y wszystkie wa¿niej-
sze zaburzenia chromosomalne zwi¹zane s¹ ze zwiêkszon¹ grubo-
œci¹ przeziernoœci karkowej (Snijders i wsp., 1998). W trisomiach
21, 18 i 13 wzrost NT jest podobny i jego gruboœæ w tych aberra-
cjach jest œrednio ok. 2,5 mm powy¿ej normalnej mediany dla da-
nego CRL. W zespole Turnera mediana NT jest ok. 8 mm powy-
¿ej normalnej mediany. 

Oprócz zwiêkszonego NT, u 60–70 proc. p³odów z trisomi¹ 21
stwierdza siê brak koœci nosowej, u 25 proc. – skrócon¹ koœæ
szczêkow¹, a u 80 proc. – nieprawid³ow¹ charakterystykê przep³y-
wu krwi w przewodzie ¿ylnym. W trisomii 18 wystêpuje wczesne
ograniczenie wzrastania, tendencja do bradykardii i omphalocele
w 30 proc. przypadków, brak koœci nosowej w 55 proc., pojedyn-
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cza têtnica pêpowinowa w 75 proc. W trisomii 13 u ponad 70
proc. p³odów wystêpuje tachykardia, a wczesne ograniczenie
wzrastania oraz megacystis, holoprocencephaliê lub omphalocele stwier-
dza siê w ok. 40 proc. przypadków. W zespole Turnera obserwuje
siê tachykardiê w ok. 50 proc. przypadków i wczesne ograniczenie
wzrastania. W triploidii wystêpuje wczesne asymetryczne ograni-
czenie wzrastania, bradykardia w 30 proc., holoprosencephalia,
omphalocele lub torbiel tylnego do³u czaszki w ok. 40 proc.
oraz zmiany zaœniadowe w ³o¿ysku. 

Brak koœci nosowej u p³odu

W 1866 r. Langdon Down stwierdzi³, ¿e wspóln¹ cech¹ pacjentów
z trisomi¹ 21 jest ma³y nos. Badania antropometryczne wykaza³y,
¿e nasada nosa jest skrócona w 50 proc. przypadków zespo³u Do-
wna (Farkas i wsp., 2001). Podobnie radiologiczne badania post
mortem poronionych p³odów z trisomi¹ 21 dowiod³y, ¿e brak kost-
nienia lub hipoplazja koœci nosowej wystêpuj¹ w ok. 50 proc. przy-
padków. W badaniach ultrasonograficznych miêdzy 15.–24. tygo-
dniem ci¹¿y stwierdzono, ¿e ok. 65 proc. p³odów z trisomi¹ 21 wy-
kazuje brak lub hipoplazjê koœci nosowej. 

Koœæ nosowa u p³odu mo¿e byæ uwidoczniona ultrasonograficznie
miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y (Cicero i wsp., 2001). W kil-
ku badaniach wykazano wyraŸny zwi¹zek miêdzy nieobecnoœci¹
koœci nosowej w 11+0–13+6 tygodniu ci¹¿y a trisomi¹ 21, jak i in-
nymi zaburzeniami chromosomalnymi (Nicolaides, 2004). Po
przeanalizowaniu po³¹czonych danych z tych badañ, obejmuj¹-
cych ³¹cznie 15 822 p³odów, okaza³o siê, ¿e profil p³odu zosta³ pra-
wid³owo uwidoczniony w 97,4 proc. przypadków. Koœæ nosowa
by³a nieobecna u 1,4 proc. p³odów z prawid³owym kariotypem i 69
proc. z trisomi¹ 21. Wykazano, ¿e czêstoœæ diagnozowania braku
koœci nosowej zmniejsza siê ze wzrostem CRL, roœnie ze wzro-
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stem NT i jest znacz¹co wiêksza w populacji pacjentek o czarnym
kolorze skóry ni¿ bia³ym. Przy obliczaniu LR w badaniach prze-
siewowych w kierunku trisomii 21 trzeba wprowadziæ odpowied-
nie poprawki, uwzglêdniaj¹ce te czynniki (Cicero i wsp., 2004). 

Rozdzia³ 2 • Ultrasonograficzne objawy zaburzeñ chromosomalnych 53

BBaaddaanniiee  kkooœœccii  nnoossoowweejj

•• Wiek ci¹¿owy powinien mieœciæ siê w przedziale 11+0–13+6 tygo-
dnia ci¹¿y, a d³ugoœæ CRL miêdzy 45–84 mm. 

•• Obraz powinien byæ tak powiêkszony, ¿eby na ekranie by³a wi-
doczna tylko g³owa i górna czêœæ klatki piersiowej p³odu. 

•• Nale¿y uzyskaæ profil p³odu w przekroju strza³kowym, k¹t pada-
nia wi¹zki ultrasonograficznej powinien byæ prostopad³y do koœci
nosowej. 

•• W obrazie nosa nale¿y uwidoczniæ trzy wyraŸne linie. Najwy¿sza
odpowiada powierzchni skóry, a najni¿sza, która jest grubsza
i bardziej echogeniczna ni¿ pokrywaj¹ca j¹ skóra – koœci noso-
wej. Trzecia linia, tworz¹ca niemal kontinuum ze skór¹, ale na
wy¿szym poziomie, to czubek nosa p³odu. 

•• Miêdzy11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y profil p³odu mo¿e byæ uwi-
doczniony i oceniony w ponad 95 proc. przypadków. 

•• Wœród p³odów z prawid³owym kariotypem brak koœci nosowej
stwierdza siê w mniej ni¿ 1 proc. przypadków w populacji bia³ej
i ok. 10 proc. czarnej. 

•• Koœæ nosowa jest nieobecna w 60–70 proc. przypadków p³odów
z trisomi¹ 21, w ponad 50 proc. z trisomi¹ 18 i 30 proc. z triso-
mi¹ 13. 

•• Dla FPR wynosz¹cego 5 proc. skrining za pomoc¹ kombinacji ul-
trasonograficznego pomiaru NT, oceny koœci nosowej i stê¿enia
wolnej podjednostki β-hCG i PAPP-A mo¿e potencjalnie zidenty-
fikowaæ ponad 95 proc. przypadków trisomii 21. 

•• Konieczne jest, aby osoby dokonuj¹ce oceny ryzyka z zastosowa-
niem oceny profilu p³odu zosta³y wczeœniej odpowiednio prze-
szkolone i otrzyma³y certyfikat kompetencji w zakresie wykonywa-
nia tego rodzaju badañ. 



Zintegrowany skrining w 1. trymestrze na podstawie badania 
ultrasonograficznego i biochemicznego

Koncepcja wykorzystania w skriningu kombinacji ultrasonogra-
ficznego pomiaru NT i oceny obecnoœci koœci nosowej oraz
oznaczania poziomu wolnej podjednostki β-hCG i PAPP-A
w surowicy krwi ciê¿arnej zosta³a przetestowana w badaniu obej-
muj¹cym 100 przypadków trisomii 21 i 400 p³odów z prawid³o-
wym kariotypem miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y (Cicero
i wsp., 2003). Obliczono, ¿e dla odsetka wyników fa³szywie dodat-
nich wynosz¹cego 5 proc. wspó³czynnik wykrywalnoœci dla trisomii
21 powinien wynosiæ 97 proc. 

D³ugoœæ ciemieniowo-siedzeniowa

Trisomia 18 i triploidia s¹ zwi¹zane ze œrednim lub cie¿kim ogra-
niczeniem wzrastania p³odu, trisomia 13 i zespó³ Turnera z nie-
znacznym ograniczeniem wzrastania, podczas gdy w trisomii 21
wzrastanie p³odu jest zasadniczo prawid³owe (Nicolaides i wsp.,
1996) (ryc. 1.). 

D³ugoœæ koœci szczêkowej

Langdon Down zaobserwowa³, ¿e u osobników dotkniêtych ze-
spo³em Downa twarz jest p³aska. Mo¿e to byæ konsekwencj¹ nie-
dorozwoju koœci szczêkowej. Badania antropometryczne i radio-

DD³³uuggooœœææ  cciieemmiieenniioowwoo--ssiieeddzzeenniioowwaa  ii zzaabbuurrzzeenniiaa  cchhrroommoossoommaallnnee

•• Trisomia 18 i triploidia s¹ zwi¹zane ze œrednim lub ciê¿kim ogra-
niczeniem wzrastania. 

•• Trisomia 13 i zespó³ Turnera wi¹¿¹ siê z nieznacznym ogranicze-
niem wzrastania. 

•• W trisomii 21 wzrastanie p³odu jest zasadniczo prawid³owe.
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logiczne u pacjentów z zespo³em Downa wykaza³y niedorozwój
koœci szczêkowej u ponad 50 proc. przypadków (Farkas i wsp.,
2001). 

Koœæ szczêkowa p³odu mo¿e byæ w ³atwy sposób uwidoczniona
i zmierzona ultrasonograficznie miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹-
¿y (Cicero i wsp., 2004). W pierwszej kolejnoœci nale¿y uzyskaæ
prawid³owy przekrój strza³kowy i profil p³odu, a nastêpnie skiero-
waæ g³owicê nieznacznie w kierunku bocznym, tak ¿eby uwidocz-
niæ zarówno koœæ szczêkow¹, jak i ¿uchwê wraz z ga³êzi¹ ¿uchwy
i wyrostkiem k³ykciowym (fot. 1.). U p³odów z prawid³owym ka-
riotypem d³ugoœæ koœci szczêkowej roœnie liniowo z wiekiem ci¹-
¿owym o ok. 0,1 mm z ka¿dym 1 mm przyrostu CRL. U p³odów
z trisomi¹ 21 mediana d³ugoœci koœci szczêkowej jest znacznie po-
ni¿ej normalnej mediany dla CRL (o ok. 0,7 mm). Istnieje zna-
cz¹cy zwi¹zek miêdzy d³ugoœci¹ koœci szczêkowej i gruboœci¹ NT.
Stwierdzono tak¿e, ¿e koœæ szczêkowa jest krótsza u p³odów z nie-
obecn¹ koœci¹ nosow¹. W zwi¹zku z tym okreœlenie przydatnoœci
koœci szczêkowej w skriningu w kierunku trisomii 21 wymaga
przeprowadzenia dalszych badañ. U p³odów z innymi zaburzenia-
mi chromosomalnymi nie stwierdza siê istotnych odchyleñ w d³u-
goœci koœci szczêkowej w stosunku do normy. 

D³ugoœæ ma³¿owiny usznej

Po urodzeniu, ma³a ma³¿owina uszna stanowi jedn¹ z najbardziej
charakterystycznych cech fenotypowych pacjentów z zespo³em
Downa. Ma³¿owina uszna p³odu mo¿e byæ ³atwo uwidoczniona
i zmierzona ultrasonograficznie miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹-
¿y (Sacchini i wsp., 2003). Pomimo tego, ¿e u p³odów z trisomi¹
21 mediana d³ugoœci ma³¿owiny usznej jest znacz¹co poni¿ej nor-
malnej mediany dla danej d³ugoœci CRL, stopieñ odchylenia od
normy jest zbyt ma³y, aby ten pomiar móg³ znaleŸæ zastosowanie
w skriningu w kierunku trisomii 21. 
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D³ugoœæ koœci udowej i ramiennej

Cech¹ charakterystyczn¹ trisomii 21 jest niski wzrost, a w 2. try-
mestrze ci¹¿y relatywne skrócenie koœci udowej i w wiêkszym
stopniu ramiennej. Miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y u p³odów
z trisomi¹ 21 mediana d³ugoœci zarówno koœci udowej, jak i ra-
miennej, jest znacz¹co poni¿ej odpowiedniej normalnej mediany
dla danego CRL, ale stopieñ odchylenia od normy jest zbyt ma³y,
aby te pomiary mog³y byæ u¿yteczne w skriningu (Longo i wsp.,
2004). 

Pojedyncza têtnica pêpowinowa

Wystêpowanie pojedynczej têtnicy pêpowinowej stwierdza siê
u ok. 1 proc. noworodków i wi¹¿e siê z wystêpowaniem wad
wszystkich wa¿niejszych narz¹dów oraz zaburzeñ chromosomal-
nych. W 1. trymestrze ci¹¿y têtnice pêpowinowe mog¹ byæ uwi-
docznione przy u¿yciu kolorowego Dopplera po obu stronach pê-
cherza moczowego, w p³aszczyŸnie przechodz¹cej skoœnie przez
doln¹ czêœæ brzucha p³odu i brzuszny przyczep pêpowiny. Miêdzy
11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y pojedyncza têtnica pêpowinowa jest
stwierdzana u ok. 3 proc. p³odów z prawid³owym kariotypem
i u 80 proc. p³odów z trisomi¹ 18 (Rembouskos i wsp., 2003).
Wœród p³odów z pojedyncz¹ têtnic¹ pêpowinow¹ nie wystêpuje
zwiêkszona liczba przypadków trisomii 21 w stosunku do oczeki-
wanych wartoœci, obliczonych na podstawie wieku matki i NT p³o-
du. Natomiast stwierdzenie pojedynczej têtnicy pêpowinowej
zwi¹zane jest z 7-krotnym wzrostem ryzyka wyst¹pienia trisomii
18. Znaczny odsetek p³odów z trisomi¹ 18 wykazuje jednak¿e po-
wa¿ne zaburzenia rozwojowe, które s¹ ³atwo wykrywalne w bada-
niu ultrasonograficznym miedzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y, i wie-
le innych nieprawid³owoœci mo¿liwych do uwidocznienia miêdzy
16.–20. tygodniem ci¹¿y. Wydaje siê, ¿e stwierdzenie pojedynczej
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têtnicy pêpowinowej per se raczej nie powinno stanowiæ wskazania
do oznaczania kariotypu p³odu. 

Megacystis

Pêcherz moczowy mo¿e zostaæ uwidoczniony ultrasonograficznie
u ok. 80 proc. p³odów w 11. tygodniu ci¹¿y i u wszystkich w 13. ty-
godniu. W tym okresie najwiêkszy wymiar pêcherza w p³aszczyŸnie
strza³kowej nie przekracza 6 mm. Rozpoznanie megacystis w 1. try-
mestrze mo¿na postawiæ, gdy pod³u¿ny wymiar pêcherza p³odu wy-
nosi 7 mm lub wiêcej. Wystêpuje z czêstotliwoœci¹ ok. 1: 500 ci¹¿
(fot. 2.). Gdy d³ugoœæ pêcherza mieœci siê w przedziale 7–15 mm,
czêstoœæ wystêpowania zaburzeñ chromosomalnych – g³ównie triso-
mii 13 i 18 – wynosi ok. 20 proc. W grupie p³odów z prawid³owym
kariotypem megacystis zanika samoistnie w ok. 90 proc. przypadków
(Liao i wsp., 2003). Jeœli œrednica pêcherza moczowego przekracza
15 mm, czêstoœæ wystêpowania zaburzeñ chromosomalnych wynosi
ok. 10 proc. W grupie p³odów z prawid³owym kariotypem ten objaw
jest niezmiennie zwi¹zany z postêpuj¹ca uropati¹ zaporow¹. Wystê-
powaniu megacystis towarzyszy zwiêkszona gruboœæ NT w 75 proc.

FFoott..  22..  Obraz ultrasonograficzny 12-tygodniowego p³odu z megacystis
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przypadków w grupie z aberracjami chromosomalnymi i ok. 30
proc. z prawid³owym kariotypem. Po uwzglêdnieniu wieku matki
i wymiaru NT, stwierdzenie megacystis powoduje 6,7-krotne zwiêk-
szenie prawdopodobieñstwa wyst¹pienia trisomii 13 lub 18. 

Omphalocele

Czêstoœæ wystêpowania omphalocele miêdzy 11+0–13+6 tygodniem
ci¹¿y (fot. 3.) wynosi ok. 1: 1 000, czyli 4-krotnie wiêcej ni¿ wœród
¿ywo urodzonych noworodków. Czêstoœæ wspó³istniej¹cych zabu-
rzeñ chromosomalnych, g³ównie trisomii 18, wynosi ok. 60 proc.
w 1. trymestrze, 30 proc. w po³owie ci¹¿y i 15 proc. u noworodków.
Ryzyko wyst¹pienia trisomii 18 roœnie wraz z wiekiem ciê¿arnej. Po-
niewa¿ ten zespó³ jest zwi¹zany z wysokim odsetkiem œmiertelnoœci
wewn¹trzmacicznej, jego rozpowszechnienie zmniejsza siê wraz
z wiekiem ci¹¿owym. Natomiast wystêpowanie omphalocele u p³odów
z prawid³owym kariotypem nie wi¹¿e siê ze zwiêkszeniem œmiertel-
noœci. W konsekwencji czêstoœæ wystêpowania omphalocele i towarzy-
sz¹ce ryzyko wspó³istniej¹cych zaburzeñ chromosomalnych roœnie

FFoott..  33..  Obraz ultrasonograficzny 12-tygodniowego p³odu z trisomi¹ 18 oraz omphalocele i zwiêkszonym NT



z wiekiem matki, natomiast maleje z wiekiem ci¹¿owym (Snijders
i wsp., 1995). 

Torbiel splotu naczyniówkowego, poszerzenie miedniczek nerkowych
i ogniska hiperechogeniczne w sercu 

Miêdzy 11.–14. tygodniem ci¹¿y czêstoœæ wystêpowania torbieli
splotu naczyniówkowego, poszerzenia miedniczek nerkowych
i ognisk echogenicznych w sercu wynosi odpowiednio 2,2, 0,9
i 0,6 proc. (Whitlow i wsp., 1998). Wstêpne wyniki sugeruj¹, ¿e
podobnie jak w 2. trymestrze, czêstoœæ wystêpowania tych marke-
rów mo¿e byæ wy¿sza w przypadku zaburzeñ chromosomalnych.
Jednak¿e, aby oceniæ rzeczywist¹ czêstoœæ ich wystêpowania i ob-
liczyæ iloraz prawdopodobieñstwa, nale¿y przebadaæ znacznie wiêk-
sz¹ liczbê p³odów z aberracjami chromosomalnymi. 

Objêtoœæ ³o¿yska

Objêtoœæ ³o¿yska oceniana za pomoc¹ USG 3D miêdzy 11+0–13+6

tygodniem ci¹¿y roœnie wraz ze wzrostem CRL. U p³odów z tri-
somi¹ 21 objêtoœæ ³o¿yska nie ró¿ni siê istotnie od obserwowanej 
u p³odów prawid³owych, natomiast w przypadku trisomii 18 jest
ona znacznie zmniejszona. 

Czêstoœæ pracy serca p³odu

W prawid³owej ci¹¿y czêstoœæ pracy serca p³odu (FHR – fetal he-
art rate) roœnie od ok. 100 uderzeñ/min w 5. tygodniu ci¹¿y do
170 uderzeñ/min w 10. tygodniu, a nastêpnie obni¿a siê do 155
w 14. W trisomii 13 i zespole Turnera miêdzy 11+0–13+6 tygo-
dniem ci¹¿y wystêpuje tachykardia, natomiast w trisomii 18 i tri-
ploidii obserwuje siê bradykardiê (ryc. 2.; Liao i wsp., 2001).
W trisomii 21 stwierdza siê nieznaczny wzrost FHR. Nie wydaje
siê, ¿eby ocena FHR mog³a przyczyniæ siê do polepszenia skri-
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ningu w kierunku zespo³u Downa w 1. trymestrze ci¹¿y, ale jest
u¿yteczna w identyfikowaniu p³odów z trisomi¹ 13. 

Przep³ywy Dopplerowskie w przewodzie ¿ylnym

Przewód ¿ylny jest unikalnym dla kr¹¿enia p³odowego naczyniem
doprowadzaj¹cym dobrze utlenowan¹ krew z ¿y³y pêpowinowej do
kr¹¿enia wieñcowego i mózgowego, dziêki istnieniu uprzywilejo-
wanego strumienia kierowanego przez otwór owalny bezpoœrednio
do lewego przedsionka. W przewodzie ¿ylnym obserwuje siê cha-
rakterystyczny falowy wykres przep³ywu z wysokimi prêdkoœciami
podczas skurczu komór (fala – SS), ich rozkurczu (fala – DD) i za-
chowanym przep³ywem w kierunku serca w czasie skurczu przed-
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RRyycc..  22..  FHR u p³odów z trisomi¹ 13 naniesione na wartoœci referencyjne (œrednia, 95. i 5. centyl) dla CRL
u p³odów z prawid³owym kariotypem
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sionków (fala – aa). W 2. i 3. trymestrze nieprawid³owy zapis z bra-
kiem przep³ywu lub odwróceniem jego kierunku w trakcie skurczu
przedsionków wystêpuje w zagra¿aj¹cej lub jawnej niewydolnoœci
serca. 

Miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y nieprawid³owy przep³yw
w przewodzie ¿ylnym (fot. 4.) jest zwi¹zany z nieprawid³owoœcia-
mi chromosomalnymi, wadami serca i niekorzystnym rokowa-
niem dla ci¹¿y (Matias i wsp., 1998; Borrell i wsp., 2003). Bada-
nia pochodz¹ce z wyspecjalizowanych oœrodków, obejmuj¹ce po-
nad 5 000 ciê¿arnych, w tym ok. 280 p³odów z trisomi¹ 21, wyka-

FFoott..  44..  Przep³yw w przewodzie ¿ylnym u 12-tygodniowego p³odu – prawid³owy zapis (górne zdjêcie) i nie-
prawid³owa, wsteczna fala aa (dolne zdjêcie)



za³y, ¿e miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y nieprawid³owa charak-
terystyka przep³ywu w przewodzie ¿ylnym wystêpuje w ok. 80
proc. przypadków trisomii 21 i u ok. 5 proc. p³odów z prawid³o-
wym kariotypem. Nie stwierdzono istotnego zwi¹zku miêdzy
zwiêkszon¹ gruboœci¹ NT a czêstoœci¹ wystêpowania nieprawi-
d³owej charakterystyki przep³ywu w przewodzie ¿ylnym. Pozwala
to s¹dziæ, ¿e ocena przep³ywów w przewodzie ¿ylnym mo¿e byæ
po³¹czona z pomiarem NT w celu poprawy efektywnoœci wcze-
snego ultrasonograficznego skriningu w kierunku trisomii 21. 

Badanie przep³ywu krwi w przewodzie ¿ylnym jest czasoch³onne
i wymaga wysokich kwalifikacji. W chwili obecnej jest ma³o praw-
dopodobne, aby zosta³o w³¹czone do rutynowego badania ultraso-
nograficznego w 1. trymestrze. Mo¿e jednak¿e znaleŸæ zastosowa-
nie w oœrodkach referencyjnych jako metoda weryfikacji w przy-
padku granicznych wartoœci ryzyka obliczonego na podstawie NT
i markerów biochemicznych w surowicy. 

NNiieepprraawwiidd³³oowwyy  pprrzzeepp³³yyww  kkrrwwii  ww pprrzzeewwooddzziiee  ¿¿yyllnnyymm  aa zzaabbuurrzzeenniiaa
cchhrroommoossoommaallnnee

•• Miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y nieprawid³owy przep³yw
w przewodzie ¿ylnym stwierdza siê u 5 proc. p³odów z prawid³o-
wym kariotypem i u ok. 80 proc. z trisomi¹ 21. 

•• Ocena przep³ywu w przewodzie ¿ylnym w po³¹czeniu z pomia-
rem NT mo¿e przyczyniæ siê do poprawy efektywnoœci wczesne-
go ultrasonograficznego skriningu w kierunku trisomii 21. 

•• Badanie przep³ywu w przewodzie ¿ylnym jest czasoch³onne i wy-
maga wysokich kwalifikacji. W chwili obecnej jest ma³o prawdo-
podobne, aby zosta³o w³¹czone do rutynowego badania ultraso-
nograficznego w 1. trymestrze, mo¿e byæ jednak¿e stosowane
w oœrodkach referencyjnych w celu powtórnej oceny ryzyka u pa-
cjentek z granicznymi wynikami skriningu z wykorzystaniem NT
i markerów biochemicznych z surowicy. 
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Przep³ywy Dopplerowskie w innych naczyniach

TTêêttnniiccee  mmaacciicczznnee

Miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y w têtnicach macicznych nie
stwierdza siê istotnych ró¿nic w zakresie indeksu pulsacji (PI –
pulsality index) miêdzy ci¹¿ami z prawid³owym i nieprawid³owym
kariotypem. Wobec powy¿szego, jest ma³o prawdopodobne, aby
wysoka œmiertelnoœæ wewn¹trzmaciczna i ograniczenie wewn¹trz-
macicznego wzrastania, charakterystyczne dla najczêstszych ano-
malii chromosomalnych, by³y konsekwencj¹ nieprawid³owej inwa-
zji trofoblastu w 1. trymestrze ci¹¿y. Badanie przep³ywu w têtni-
cach macicznych nie jest przydatne w skriningu w kierunku ano-
malii chromosomalnych. 

TTêêttnniiccaa  ppêêppoowwiinnoowwaa

Badanie przep³ywu w têtnicy pêpowinowej nie jest przydatne
w skriningu w kierunku zespo³u Downa. Jednak¿e, w trisomii 18
opory przep³ywu s¹ zwiêkszone i w ok. 20 proc. stwierdza siê
utrzymuj¹cy siê odwrócony przep³yw koñcoworozkurczowy. 

¯̄yy³³aa  ppêêppoowwiinnoowwaa

W 2. i 3. trymestrze obecnoœæ pulsacji w ¿yle pêpowinowej jest po-
wa¿nym, póŸnym objawem zagro¿enia ¿ycia p³odu. Miêdzy
11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y stwierdza siê pulsacjê w ¿yle pêpowi-
nowej u ok. 25 proc. p³odów z prawid³owym kariotypem i u 90
proc. p³odów dotkniêtych trisomi¹ 18 lub 13. Czêstoœæ wystêpo-
wania pulsacji w ¿yle pêpowinowej w trisomii 21 i u prawid³owych
p³odów nie ró¿ni siê znacz¹co. 

¯̄yy³³aa  ii ttêêttnniiccaa  sszzyyjjnnaa

Nie stwierdzono statystycznie istotnego zwi¹zku miêdzy indeksem
pulsacji w ¿yle i têtnicy szyjnej oraz gruboœci¹ NT, ani znacz¹cej
ró¿nicy w wartoœci PI miêdzy p³odami z prawid³owym i nieprawi-
d³owym kariotypem. 
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BADANIE ULTRASONOGRAFICZNE W 2. TRYMESTRZE

W 2., podobnie jak w 1. trymestrze ci¹¿y, ka¿de z zaburzeñ chro-
mosomalnych charakteryzuje siê wystêpowaniem specyficznych
markerów ultrasonograficznych (tab. 1.) (Snijders i Nicolaides,
1996; Nicolaides i wsp., 1992). W przypadku wykrycia któregoœ
z tych markerów podczas rutynowego badania ultrasonograficzne-
go nale¿y dok³adne sprawdziæ, czy s¹ obecne inne objawy charak-
terystyczne dla danej aberracji. Je¿eli stwierdzi siê wspó³wystêpo-
wanie innych markerów, ryzyko wyst¹pienia nieprawid³owego ka-
riotypu gwa³townie roœnie. W przypadku izolowanych markerów,
decyzja, czy przeprowadziæ diagnostykê inwazyjn¹, zale¿y od ro-
dzaju stwierdzonego defektu. 

VVeennttrriiccuulloommeeggaalliiaa

Czêstoœæ ventriculomegalii stwierdzanej przy urodzeniu wynosi
1:1 000 przypadków. Do jej przyczyn zalicza siê zaburzenia chro-
mosomalne i genetyczne, krwawienia wewn¹trzczaszkowe lub za-
ka¿enia, jednak¿e w wielu przypadkach nie udaje siê w sposób
jednoznaczny ustaliæ etiologii. Ogólna czêstoœæ wystêpowania za-
burzeñ chromosomalnych u p³odów z ventriculomegali¹ wynosi 10
proc., najczêœciej s¹ to trisomia 21, 18, 13 i triploidia. Zaburzenia
chromosomalne wystêpuj¹ czêœciej w przypadkach z ³agodn¹
i œredni¹ ni¿ z ciê¿k¹ ventriculomegali¹. 

HHoolloopprroosseenncceepphhaalliiaa

Holoprosencephalia wystêpuje u ok. 1:10 000 noworodków. Pomi-
mo ¿e czêsto prowadz¹ do niej zaburzenia chromosomalne lub ge-
netyczne, w wiêkszoœci przypadków etiologia pozostaje jednak¿e
nieznana. Ca³kowity odsetek zaburzeñ chromosomalnych stwier-
dzanych w holoprosencephalii wynosi ok. 30 proc., a do najczêst-
szych zalicza siê trisomiê 13 i 18. Holoprosencephalii zwykle towa-
rzysz¹ liczne wady œrodkowej czêœci twarzy. Zwiêkszone ryzyko

Rozdzia³ 2 • Ultrasonograficzne objawy zaburzeñ chromosomalnych 65



66 Badanie ultrasonograficzne miêdzy 11+0 – 13+6 tygodniem ci¹¿y  

BBaaddaanniiee  uullttrraassoonnooggrraaffiicczznnee  ww 22..  ttrryymmeessttrrzzee  ccii¹¹¿¿yy  ––  eekksspprreessjjaa  ffeennoottyyppoo--
wwaa  ppoosszzcczzeeggóóllnnyycchh  zzaabbuurrzzeeññ  cchhrroommoossoommaallnnyycchh

•• Trisomia 21 – hipoplazja koœci nosowej, nuchal edema, wady serca,
ogniska hiperechogeniczne w sercu, atrezja dwunastnicy i hiperecho-
genne jelito, poszerzenie miedniczek nerkowych ³agodnego stopnia,
skrócenie koœci udowej i w wiêkszym stopniu, ramiennej, sandal gap,
clinodactylia, hipoplazja œrodkowego paliczka pi¹tego palca u d³oni. 

•• Trisomia 18 – objaw truskawki dotycz¹cy g³owy p³odu, torbiele splo-
tu naczyniówkowego, agenezja cia³a modzelowatego, powiêkszenie
zbiornika wielkiego mózgu, rozszczep wargi i podniebienia, niedoro-
zwój ¿uchwy (micrognathia), nuchal edema, wady serca, przepuklina
przeponowa, atrezja prze³yku, omphalocele zawieraj¹ce zwykle jedy-
nie jelito, pojedyncza têtnica pêpowinowa, wady nerek, hiperechoge-
niczne jelito, przepuklina oponowo-rdzeniowa (myelomeningocoele),
ograniczenie wzrastania p³odu, skrócenie koñczyn, aplazja koœci pro-
mieniowej, overlapping fingers, stopy koñsko-szpotawe lub rocker
bottom feet. 

•• Trisomia 13 – holoprosencephalia, ma³og³owie, wady rozwojowe
twarzy, wady serca i nerek, czêsto stwierdza siê powiêkszone i hiper-
echogeniczne nerki, omphalocele i polidaktyliê pozaosiow¹. 

•• Triploidia – w przypadku gdy dodatkowy zestaw chromosomów jest
pochodzenia ojcowskiego, wi¹¿e siê to ze zmianami zaœniadowymi
w ³o¿ysku i ci¹¿a rzadko trwa d³u¿ej ni¿ do 20. tygodnia. Gdy stwier-
dza siê podwójny zestaw chromosomów matczynych, ci¹¿a mo¿e roz-
wijaæ siê a¿ do 3. trymestru. Struktura ³o¿yska jest prawid³owa, lecz jest
ono cienkie i p³ód wykazuje asymetryczne ograniczenie wzrastania
ciê¿kiego stopnia. Zwykle stwierdza siê nieznaczn¹ ventriculomegaliê,
niedorozwój ¿uchwy, wady serca, przepuklin¹ oponowo-rdzeniow¹,
syndaktyliê i zniekszta³cenie palucha, tzw. high-hiker toe. 

•• Zespó³ Turnera – znacznego stopnia cystic hygroma, obrzêk uogól-
niony, niewielki wysiêk w op³ucnej i wodobrzusze, wady serca, nerki
podkowiaste, które mo¿na podejrzewaæ, stwierdzaj¹c obustronne,
nieznaczne poszerzenie miedniczek nerkowych. 
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TTaabb..  11.. Najczêstsze zaburzenia chromosomalne towarzysz¹ce anomaliom stwierdzanym ultrasonograficznie

TTrriissoommiiaa  TTrriissoommiiaa    TTrriissoommiiaa  TTrriippllooiiddiiaa ZZeessppóó³³
2211 1188 1133 TTuurrnneerraa

ventriculomegalia + + + +

holoprosencephalia +

torbiel splotu +naczyniówkowego

zespó³ + +Dandy-Walkera 

rozszczep wargi + +(i podniebienia) 

niedorozwój ¿uchwy + +

hipoplazja koœci 
+nosowej

nuchal edema + + +

cystic hygroma +

przepuklina 
+ +przeponowa

wada serca + + + + +

omphalocele + +

atrezja dwunastnicy +

atrezja prze³yku + +

wady nerek + + + + +

skrócenie koñczyn + + + +

clinodactylia +

overlapping fingers +

polidactylia +

syndactylia +

stopa 
koñsko-szpotawa

+ + +

ograniczenie  
+ + +wzrastania p³odu



aberracji chromosomalnej obserwuje siê jedynie przy wspó³istnie-
niu wad innych czêœci cia³a i narz¹dów. W przypadkach gdy jest
to anomalia izolowana lub zwi¹zana z wadami dotycz¹cymi tylko
twarzy, nie stwierdza siê wzrostu ryzyka. 

TToorrbbiieell  sspplloottuu  nnaacczzyynniióówwkkoowweeggoo  

Stwierdza siê u ok. 2 proc. p³odów miêdzy 16.–24. tygodniem ci¹-
¿y, lecz w ponad 95 proc. przypadków zanika samoistnie do 28. ty-
godnia ci¹¿y i nie powoduje ¿adnych niekorzystnych nastêpstw.
Istnieje zwi¹zek miêdzy obecnoœci¹ torbieli splotu naczyniówko-
wego i wystêpowaniem zaburzeñ chromosomalnych, w szczegól-
noœci trisomii 18. Przewa¿aj¹ca wiêkszoœæ p³odów z trisomi¹ 18
wykazuje liczne inne defekty i w zwi¹zku z tym wykrycie torbieli
splotu naczyniówkowego powinno sk³oniæ badaj¹cego do staran-
nego poszukiwania innych objawów trisomii 18. Jeœli torbiel jest
izolowana, ryzyko wyst¹pienia trisomii 18 jest jedynie marginalnie
zwiêkszone. 

ZZeessppóó³³  DDaannddyy--WWaallkkeerraa

Wi¹¿e siê z szerokim zakresem nieprawid³owoœci dotycz¹cych ro-
baka mó¿d¿ku, torbielowatego poszerzenia komory czwartej i po-
wiêkszenia zbiornika wielkiego mózgu. Zespó³ mo¿e byæ sklasyfi-
kowany jako anomalia Dandy-Walkera (ca³kowita lub czêœciowa
agenezja robaka mó¿d¿ku i powiêkszenie tylnego do³u czaszki),
tzw. wariant zespo³u Dandy-Walkera (czêœciowa agenezja robaka
mó¿d¿ku bez powiêkszenia tylnego do³u czaszki) lub mega-cister-
na magna (powiêkszenie zbiornika wielkiego mózgu z prawid³o-
wym robakiem mó¿d¿ku i komor¹ czwart¹). Czêstoœæ anomalii
Dandy-Walkera przy urodzeniu wynosi ok. 1:30 000. Do jej przy-
czyn zalicza siê zaburzenia chromosomalne i ponad 50 ró¿nych
zespo³ów genetycznych, wrodzone infekcje i teratogeny, takie jak
warfaryna, ale mo¿e tak¿e wystêpowaæ sporadycznie, jako wada
izolowana. Ca³kowita czêstoœæ wystêpowania towarzysz¹cych
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aberracji chromosomalnych wynosi ok. 40 proc. i dotyczy g³ównie
trisomii 18, 13 i triploidii. 

RRoozzsszzcczzeepp  wwaarrggii  lluubb  wwaarrggii  ii ppooddnniieebbiieenniiaa

Stwierdza siê u ok. 1:800 ¿ywych urodzeñ. Na ich powstawanie
mog¹ wp³ywaæ zarówno czynniki genetyczne, jak i œrodowiskowe.
Po urodzeniu zaburzenia chromosomalne wykrywane s¹ u mniej
ni¿ 1 proc. dzieci z rozszczepami. U p³odów jednak¿e stwierdza
siê towarzysz¹ce aberracje, g³ównie trisomiê 13 i 18 w ok. 20 proc.
Ta wyraŸna dysproporcja jest wynikiem wstêpnego wyselekcjono-
wania populacji w badaniach prenatalnych, które obejmuj¹ p³ody
z wieloma innymi wadami. 

NNiieeddoorroozzwwóójj  ¿¿uucchhwwyy  ((mmiiccrrooggnnaatthhiiaa))  

Czêstoœæ wystêpowania wœród noworodków wynosi 1:1 000. Ten
niespecyficzny objaw jest stwierdzany w licznych zespo³ach gene-
tycznych i zaburzeniach chromosomalnych, g³ównie trisomii 18
i triploidii. W dwóch badaniach, dotycz¹cych micrognathii, odsetek
towarzysz¹cych zaburzeñ chromosomalnych wynosi³ ok. 60 proc.,
ale u wszystkich z tych p³odów wystêpowa³y inne wady lub/i ogra-
niczenie wzrastania. 

HHiippooppllaazzjjaa  kkooœœccii  nnoossoowweejj

W badaniach ultrasonograficznych miêdzy 15.–24. tygodniem
ci¹¿y stwierdzono, ¿e u ok. 65 proc. p³odów z zespo³em Downa
wystêpuje hipoplazja koœci nosowej i jest ona niewidoczna lub
krótsza ni¿ 2,5 mm (Sonek i Nicolaides, 2002; Cicero i wsp.,
2003). U p³odów z prawid³owym kariotypem czêstoœæ wystêpowa-
nia hipoplazji koœci nosowej jest zwi¹zana z przynale¿noœci¹ et-
niczn¹ matki – wynosi mniej ni¿ 1 proc. u rasy bia³ej i do 10 proc.
u czarnej. W chwili obecnej trudno przewidzieæ, jaki wspó³czyn-
nik wykrywalnoœci mo¿na osi¹gn¹æ w 2. trymestrze, dziêki po³¹-
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czeniu wieku matki, markerów biochemicznych w surowicy, oceny
koœci nosowej p³odu oraz innych markerów ultrasonograficznych.
Niemniej jednak ju¿ na podstawie obecnie dostêpnych danych
mo¿na spekulowaæ, ¿e hipoplazja koœci nosowej mo¿e staæ siê naj-
bardziej czu³ym i specyficznym pojedynczym markerem trisomii
21 w 2. trymestrze ci¹¿y. 

PPrrzzeeppuukklliinnaa  pprrzzeeppoonnoowwaa

Czêstoœæ wystêpowania przy urodzeniu wynosi ok. 1:4 000 i jest
zwykle wad¹ izolowan¹. Towarzysz¹ce zaburzenia chromosomal-
ne, g³ównie trisomiê 18, stwierdza siê w ok. 20 proc. 

WWaaddyy  sseerrccaa

Wady serca oraz wielkich naczyñ têtniczych stwierdza siê w 4–7
na 1 000 ¿ywych urodzeñ i u ok. 30 na 1 000 martwo urodzonych
noworodków. Ich etiologia jest ró¿norodna i prawdopodobnie za-
le¿y od wzajemnego oddzia³ywania licznych czynników genetycz-
nych i œrodowiskowych. Wady serca wystêpuj¹ u ponad 90 proc.
p³odów z trisomi¹ 18 lub 13, 40 proc. z trisomi¹ 21 i zespo³em
Turnera, delecjami czy czêœciowymi trisomiami dotycz¹cymi ró¿-
nych chromosomów. W badaniach dotycz¹cych ultrasonograficz-
nego wykrywania wad serca u p³odu wykazano obecnoœæ zaburzeñ
chromosomalnych w 25 proc. przypadków. 

OOmmpphhaalloocceellee

Czêstoœæ wystêpowania omphalocele (przepukliny pêpowinowej)
wœród noworodków wynosi 1:4 000. Wada ta najczêœciej wystêpu-
je sporadycznie, ale w niektórych przypadkach mo¿e wi¹zaæ siê
z zaburzeniami genetycznymi. Aberracje chromosomalne, g³ów-
nie trisomia 18 i 13, s¹ stwierdzane w ok. 30 proc. przypadków
w po³owie ci¹¿y i u ok. 15 proc. noworodków. Czêstoœæ wystêpo-
wania zaburzeñ chromosomalnych jest 4-krotnie wiêksza w przy-



padkach, gdy worek przepukliny zawiera jedynie jelito, ni¿ gdy
znajduje siê w nim tak¿e w¹troba lub jej fragment. 

AAttrreezzjjaa  pprrzzee³³yykkuu

Czêstoœæ wystêpowania atrezji prze³yku przy urodzeniu wynosi
ok. 1: 3 000. W 90 proc. stwierdza siê towarzysz¹c¹ przetokê
tchawiczo-prze³ykow¹. Wada ta zwykle wystêpuje sporadycznie.
Zaburzenia chromosomalne stwierdza siê u 3–4 proc. dotkniêtych
noworodków, natomiast u p³odów aberracje, g³ównie trisomia 18,
towarzysz¹ ok. 20 proc. zdiagnozowanych przypadków. 

AAttrreezzjjaa  ddwwuunnaassttnniiccyy

Atrezjê lub zwê¿enie dwunastnicy stwierdza siê wœród noworod-
ków z czêstoœci¹ ok. 1:5 000. W wiêkszoœci przypadków wada ta
pojawia siê sporadycznie, aczkolwiek w niektórych przypadkach
wystêpuje autosomalny recesywny wzór dziedziczenia. Trisomia
21 jest stwierdzana w 40 proc. przypadków. 

WWaaddyy  uukk³³aadduu  mmoocczzoowweeggoo

Badania prenatalne dostarczy³y dowodów na to, ¿e nieprawid³o-
woœci uk³adu moczowego wystêpuj¹ powszechnie w wielu zabu-
rzeniach chromosomalnych. Ryzyko wyst¹pienia aberracji jest
zbli¿one zarówno w przypadku jedno- jak i obustronnego wystê-
powania wady. Jeœli wada dotyczy nerek, ryzyko nie zale¿y od jej
rodzaju, natomiast w przypadku niedro¿noœci nie jest uzale¿nione
od tego, czy znajduje siê w moczowodzie czy cewce moczowej.
Niezale¿nie od tego, czy wystêpuje prawid³owa czy zmniejszona
objêtoœæ p³ynu owodniowego lub ma³owodzie, wartoœæ ryzyka po-
zostaje niezmienna. Jednak¿e, czêstoœæ wystêpowania zaburzeñ
chromosomalnych u p³ci ¿eñskiej jest 2-krotnie wiêksza ni¿ mê-
skiej. Rodzaj towarzysz¹cych zaburzeñ chromosomalnych oraz in-
nych anomalii rozwojowych zale¿y od typu wykrytych wad nerek.
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Jeœli wiêc wodonercze jest ³agodne, najczêœciej stwierdza siê triso-
miê 21, podczas gdy w stopniu œrednim i ciê¿kim najpowszech-
niejszymi zaburzeniami chromosomalnymi s¹ trisomie 18 i 13. 

WWaaddyy  kkooññcczzyynn

Trisomia 21, 18, triploidia i zespó³ Turnera s¹ zwi¹zane z relatyw-
nym skróceniem koœci d³ugich. Syndaktylia wi¹¿¹ siê z triploidi¹,
clinodactylia i sandal gap z trisomi¹ 21, polidaktylia z trisomi¹ 13,
overlapping fingers, rocker bottom feet i stopa koñsko-szpotawa z tri-
somi¹ 18. 

OOggrraanniicczzeenniiee  wwzzrraassttaanniiaa  pp³³oodduu

Niska masa urodzeniowa jest powszechnym objawem wielu zabu-
rzeñ chromosomalnych, lecz czêstoœæ wystêpowania aberracji
wœród noworodków ma³ych w stosunku do wieku ci¹¿owego wy-
nosi jedynie ok. 1 proc. Dane uzyskane z badañ wykonanych po
urodzeniu prowadz¹ jednak¿e do niedoszacowania zwi¹zku miê-
dzy zaburzeniami chromosomalnymi i wewn¹trzmacicznym ogra-
niczeniem wzrastania. Dzieje siê tak dlatego, ¿e wiele ci¹¿ z p³o-
dami o nieprawid³owym kariotypie koñczy siê samoistnym poro-
nieniem lub obumarciem p³odu. Najpowszechniejsze zaburzenia
chromosomalne zwi¹zane z ograniczeniem wzrastania to triploidia
i trisomia 18. 

Najwiêksza czêstoœæ wystêpowania zaburzeñ chromosomalnych
wystêpuje w tych przypadkach, gdzie oprócz ograniczenia wzra-
stania stwierdza siê nieprawid³owoœci strukturalne p³odu, iloœæ
p³ynu owodniowego jest prawid³owa lub zwiêkszona oraz w gru-
pie z prawid³owymi przep³ywami zarówno w têtnicach macicz-
nych, jak i pêpowinowych. Ograniczenie wzrastania w wyniku za-
burzeñ chromosomalnych wykazuje inny obraz kliniczny ni¿ spo-
wodowane niewydolnoœci¹ ³o¿yska, które charakteryzuje siê
zmniejszon¹ iloœci¹ p³ynu owodniowego, zwiêkszonymi oporami
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przep³ywu w têtnicach macicznych lub/i pêpowinowych z towa-
rzysz¹c¹ centralizacj¹ kr¹¿enia u p³odu. 

DDuu¿¿ee  wwaaddyy

Jeœli badanie ultrasonograficzne wykonane w 2. trymestrze ci¹¿y
wykazuje obecnoœæ du¿ych wad u p³odu, zaleca siê oznaczenie ka-
riotypu, nawet jeœli wszystko wskazuje na to, i¿ s¹ one izolowane.
Czêstoœæ wystêpowania tych nieprawid³owoœci jest niska i wobec
tego obci¹¿enia finansowe wynikaj¹ce z takiego postêpowania dia-
gnostycznego bêd¹ niewielkie. 

Jeœli wady s¹ letalne lub wi¹¿¹ siê z ciê¿kim upoœledzeniem, jak
np. holoprosencephalia, oznaczenie kariotypu p³odu wchodzi
w sk³ad serii badañ umo¿liwiaj¹cych okreœlenie mo¿liwej przyczy-
ny i co za tym idzie ryzyka ponownego wyst¹pienia. 

W przypadku takich wad, których korekcja jest mo¿liwa po uro-
dzeniu lub dziêki chirurgii wewn¹trzmacicznej, jak przepuklina
przeponowa, konieczne jest wczeœniejsze wykluczenie mog¹cych
towarzyszyæ im zaburzeñ chromosomalnych, zw³aszcza ¿e w wie-
lu przypadkach wi¹¿¹ siê z trisomi¹ 18 lub 13. 

MMnniieejjsszzee  wwaaddyy  ii mmaarrkkeerryy  zzaabbuurrzzeeññ  cchhrroommoossoommaallnnyycchh

Mniejsze wady i markery zaburzeñ chromosomalnych wystêpuj¹
powszechnie. Zazwyczaj, jeœli nie towarzysz¹ im zaburzenia chro-
mosomalne, nie prowadz¹ do upoœledzenia rozwoju. Rutynowe
oznaczanie kariotypu we wszystkich ci¹¿ach, w których stwierdza
siê te markery, mia³oby znacz¹ce implikacje, zarówno w zakresie
wzrostu ryzyka poronienia, jak i kosztów. W³aœciwszym podej-
œciem wydaje siê oparcie konsultacji na oszacowaniu indywidualne-
go ryzyka wyst¹pienia zaburzeñ chromosomalnych, w przeciwieñ-
stwie do arbitralnego zalecania wykonywania diagnostyki inwazyj-
nej tylko na tej podstawie, ¿e ryzyko jest wysokie. 
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Indywidualne ryzyko mo¿e byæ obliczone w oparciu o iloraz ryzyka
wstêpnego (wynikaj¹cego z wieku matki, wieku ci¹¿owego, wywia-
du dotycz¹cego wczeœniejszych ci¹¿ i tam, gdzie jest to mo¿liwe,
wczeœniejszego skriningu NT i/lub biochemicznego w obecnej
ci¹¿y) i LR zwi¹zanego z okreœlonym defektem. 

Najlepsze przybli¿enia wartoœci pozytywnego i negatywnego LR dla
ka¿dego z powszechnych markerów trisomii 21 s¹ podane w tabe-
li 2. (Nyberg i wsp., 2001; Bromley i wsp., 2002; Nicolaides,
2003). 
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TTaabb..  22.. Czêstoœæ wystêpowania wiêkszych i mniejszych defektów lub markerów ultrasonograficznych w 2.
trymestrze w trisomii 21 i u p³odów z prawid³owym kariotypem w po³¹czonych danych z dwóch du¿ych badañ
(Nyberg i wsp., 2001; Bromley i wsp., 2002). Na podstawie tych danych mo¿na obliczyæ dla ka¿dego 
z markerów pozytywne i negatywne LR (z 95-proc. przedzia³em ufnoœci). Ostatnia kolumna zawiera LR
obliczone dla stwierdzenia izolowanego, pojedynczego markera

MMaarrkkeerryy  TTrriissoommiiaa PPrraawwiidd³³oowwyy PPoozzyyttyywwnnee NNeeggaattyywwnnee LLRR  ddllaa  
uullttrraassoonnoo-- 2211 kkaarryyoottyypp LLRR LLRR iizzoolloowwaanneeggoo
ggrraaffiicczznnee mmaarrkkeerraa

nuchal 107/319 59/9331 53,05 0,67 9,8
edema (33,5%) (0,6%) (39,37–71,26) (0,61–0,72)

skrócenie 102/305 136/9254 22,76 0,68 4,1
koœci ramiennej (33,4%) (1,5%) (18,04–28,56) (0,62–0,73)

skrócenie 132/319 486/9331 7,94 0,62 1,6
koœci udowej (41,4%) (5,2%) (6,77–9,25) (0,56–0,67)

wodonercze 56/319 242/9331 6,77 0,85 1,0
(17,6%) (2,6%) (5,16–8,80) (5,16–8,80)

hiperechogeniczne 75/266 401/9119 6,41 0,75 1,1
ognisko w sercu (28,2%) (4,4%) (5,15–7,90) (0,69–0,80)

hiperechogeniczne 39/293 58/9227 21,17 ) 0,87 3,0
jelito (13,3%) (0,6%) (14,34–31,06 (0,83–0,91)

wiêksze 75/350 61/9384 32,96 ) 0,79 5,2
wady (21,4%) (0,65%) (23,90–43,28 (0,74–0,83)

LR = Likelihood Ratio (iloraz prawdopodobieñstwa)



Wiêksze i mniejsze wady s¹ wykrywane u ok. 75 proc. p³odów
z trisomi¹ 21 i 10–15 proc. p³odów z prawid³owym kariotypem.
Wynika z tego, ¿e LR dla trisomii 21, jeœli nie stwierdzono wady
lub markera, wynosi 0,30. Wartoœæ LR otrzymuje siê, dziel¹c czê-
stoœæ wystêpowania danego markera u p³odów z zespo³em Downa
przez czêstoœæ wykrywania u prawid³owych p³odów. Przyk³adowo,
ogniska hiperechogeniczne w sercu stwierdza siê u 28,4 proc. p³o-
dów z trisomi¹ 21 i 4,4 proc. p³odów z prawid³owym kariotypem,
co daje wartoœæ pozytywnego LR = 6,41 (28,2/4,4) i negatywnego
LR = 0,75 (71,8/95,6). W konsekwencji, stwierdzenie hiper-
echogenicznego ogniska w sercu zwiêksza ryzyko wstêpne
6,41-krotnie, ale jednoczeœnie nieobecnoœæ tego markera prowadzi
do jego zmniejszenia o 25 proc. 

Analogiczne obliczenia wykonuje siê dla ka¿dego z szeœciu marke-
rów wymienionych w tabeli 2. Tak wiec ryzyko wstêpne 25-letniej
kobiety przychodz¹cej na badanie ultrasonograficzne w 20. tygo-
dniu ci¹¿y wynosi ok. 1:1 000. Jeœli stwierdza siê ognisko hiper-
echogeniczne w sercu p³odu, ale gruboœæ nuchal edema nie jest
zwiêkszona, koœæ ramienna i udowa nie s¹ skrócone, nie ma wodo-
nercza, hiperechogenicznego jelita czy du¿ej wady, ostateczne LR
powinno wynosiæ 1,1 (6,41x0,67x0,68x0,62x0,85x0,87x0,79), a co
za tym idzie, ryzyko pozostaje na poziomie 1:1 000. Z analogiczn¹
sytuacj¹ mamy do czynienia, gdy wystêpuje jedynie ³agodne wodo-
nercze (LR=1). Natomiast jeœli u p³odu stwierdzamy jednocze-
œnie ognisko hiperechogeniczne w sercu p³odu i ³agodne wodoner-
cze, przy braku innych defektów, koñcowe LR bêdzie wynosi³o
8,42 (6,41x6,77x0,67x0,68x0,62x0,87x0,79), a ryzyko wzroœnie
z 1:1 000 do 1:119. 

Dostêpne dane nie wskazuj¹ na istnienie relacji miêdzy wymienio-
nymi markerami ultrasonograficznymi w 2. trymestrze oraz po-
miarem NT i poziomami wolnej podjednostki β-hCG i PAPP-A
w surowicy krwi ciê¿arnej miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y. Nie
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wystêpuje te¿ miêdzy nimi ¿aden zwi¹zek fizjologiczny. Dlatego
uzasadnione jest uwzglêdnienie rezultatów uprzednio wykona-
nych testów skriningowych w obliczeniach ryzyka na podstawie
markerów biochemicznych. Przyk³adowo: jeœli 32-letnia kobieta
(ryzyko wstêpne w 20. tygodniu ci¹¿y = 1:559) mia³a w 1. tryme-
strze wykonany skrining NT, dziêki czemu ryzyko zosta³o zredu-
kowane 7-krotnie (do 1:3 913), w przypadku zdiagnozowania izo-
lowanego hiperechogenicznego jelita w 20. tygodniu, jej ryzyko in-
dywidualne wzroœnie 3-krotnie, do 1:1 304. Jednak¿e, gdyby
wczeœniej nie wykonano skriningu NT, w tym samym przypadku
3-krotny wzrost ryzyka oznacza³by jego zwiêkszenie z 1:559 do
1:186. 

Istniej¹ pewne wyj¹tki w procesie sekwencyjnego skriningu, który
zak³ada niezale¿noœæ miêdzy markerami w poszczególnych te-
stach. Przyk³adowo, stwierdzenie nuchal edema czy wady serca w 2.
trymestrze ci¹¿y nie mo¿e byæ rozpatrywane jako niezale¿ne od
wyników skriningu NT miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y. 
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3

PRAWID£OWY KARIOTYP I ZWIÊKSZONA GRUBOŒÆ
PRZEZIERNOŒCI KARKOWEJ

Zwiêkszona gruboœæ NT jest typowym objawem wystêpuj¹cym w
trisomii 21 i innych zaburzeniach chromosomalnych. Wi¹¿e siê
ze zwiêkszonym ryzykiem œmierci p³odu, a tak¿e z wystêpowa-
niem licznych wad, deformacji, dysgenezji i zespo³ów genetycz-
nych. W tym rozdziale dokonano przegl¹du dostêpnych danych,
dotycz¹cych p³odów z prawid³owym kariotypem i zwiêkszonym
NT. W oparciu o gruboœæ NT mo¿na oszacowaæ szanse na prze-
¿ycie p³odu oraz urodzenie zdrowego dziecka, nieobarczonego
¿adn¹ powa¿n¹ wad¹ wrodzon¹. Te informacje s¹ bardzo istotne
podczas udzielania konsultacji rodzicom i w planowaniu odpo-
wiedniego prowadzenia ci¹¿y. 

U prawid³owych p³odów gruboœæ NT zwiêksza siê wraz ze
wzrostem CRL. Mediana i 95. centyl dla CRL=45 mm wyno-
sz¹ odpowiednio 1,2 i 2,1 mm, a dla CRL=84 mm – 1,9 i 2,7
mm (Snijders i wsp., 1998). 99. centyl nie zmienia siê znacz¹-
co z CRL i wynosi ok. 3,5 mm. Termin zwiêkszone NT odno-
si siê do pomiaru, którego wartoœæ przekracza 95. centyl i jest
u¿ywany niezale¿nie od tego, czy zbiornik p³ynu zawiera prze-
grody, ogranicza siê jedynie do szyi lub rozci¹ga na ca³¹ tkan-
kê podskórn¹ p³odu. Po 14. tygodniu ci¹¿y p³yn zgromadzony
w zwiêkszonym NT zwykle ulega resorpcji, ale w niektórych
przypadkach nadal siê gromadzi, tworz¹c nuchal edema lub cy-
stic hygroma. 
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ROKOWANIE U P£ODÓW ZE ZWIÊKSZON¥ GRUBOŒCI¥ NT

Relacje miêdzy gruboœci¹ NT i czêstoœci¹ wystêpowania zaburzeñ
chromosomalnych, poronieñ i wewn¹trzmacicznej œmierci p³odu
oraz wiêkszych wad rozwojowych s¹ podsumowane w tab. 1. (So-
uka i wsp., 2004). 

Zaburzenia chromosomalne

Czêstoœæ wystêpowania zaburzeñ chromosomalnych roœnie wy-
k³adniczo wraz ze wzrostem NT (tab. 1.; Snijders i wsp., 1998).
Wœród p³odów z nieprawid³owym kariotypem, u ok. 50 proc.
stwierdza siê trisomiê 21, 25 proc. – trisomiê 18 lub 13, 10 proc.
– zespó³ Turnera, 5 proc. – triploidiê, a u 10 proc. wystêpuje inna
aberracja chromosomalna. 

Wewn¹trzmaciczna œmieræ p³odu

W grupie p³odów z prawid³owym kariotypem ryzyko œmierci p³o-
du roœnie wyk³adniczo wraz ze wzrostem NT od 1,3 proc. dla NT
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TTaabb..  11.. Relacje miêdzy gruboœci¹ NT i czêstoœci¹ wystêpowania zaburzeñ chromosomalnych, poronieñ
i wewn¹trzmacicznej œmierci p³odu oraz wiêkszych wad rozwojowych. W ostatniej kolumnie przedstawiono
prawdopodobieñstwo urodzenia zdrowego dziecka bez du¿ych wad rozwojowych 

PPrrzzeezziieerrnnooœœææ  ZZaabbuurrzzeenniiaa  
PPrraawwiidd³³oowwyy  kkaarriioottyypp  ZZddrroowwee

kkaarrkkoowwaa cchhrroommoossoommaallnnee œœmmiieerrææ dduu¿¿ee ddzziieecckkoo
pp³³oodduu wwaaddyy  wwrrooddzzoonnee

<95. centyla 0,2% 1,3% 1,6% 97%

95.–99. centyla 3,7% 1,3% 2,5% 93%

3,5–4,4 mm 21,1% 2,7% 10,0% 70%

4,5–5,4 mm 33,3% 3,4% 18,5% 50%

5,5–6,4 mm 50,5% 10,1% 24,2% 30%

>6,5 mm 64,5% 19,0% 46,2% 15%



miêdzy 95.–99. centylem do ok. 20 proc. dla NT równego 6,5 mm
lub wiêkszego (tab. 1.; Souka i wsp., 2001; Michailidis i Economi-
des, 2001). U wiêkszoœci p³odów, które obumieraj¹, œmieræ nastê-
puje przed 20. tygodniem ci¹¿y i zwykle poprzedza j¹ progresja
zmian od zwiêkszonego NT do ciê¿kiego obrzêku uogólnionego. 

Wady wrodzone i zaburzenia rozwojowe

Za du¿e wady wrodzone uznaje siê te, które wymagaj¹ leczenia za-
chowawczego lub/i chirurgicznego, jak równie¿ zaburzenia prowa-
dz¹ce do upoœledzenia umys³owego. Zwiêkszone NT wi¹¿e siê ze
wzrostem czêstoœci wystêpowania du¿ych wad u p³odu. W przeana-
lizowanych danych z 28 badañ, obejmuj¹cych ogó³em 6 153 p³odów
z prawid³owym kariotypem i zwiêkszonym NT, œrednia czêstoœæ
du¿ych wad wynosi³a 7,3 proc. (Souka i wsp., 2004). Wystêpowa³y
znaczne ró¿nice miêdzy poszczególnymi badaniami, dotycz¹ce czê-
stoœci wykrywania powa¿niejszych wad, która waha³a siê od 3 do 50
proc. By³o to spowodowane przyjêciem ró¿nych wartoœci dla dolnej
granicy nieprawid³owego NT – od 2 do 5 mm. 

Czêstoœæ wystêpowania du¿ych wad wrodzonych u p³odów
z prawid³owym kariotypem roœnie proporcjonalnie do gruboœci
NT, od 1,6 proc. przy NT poni¿ej 95. centyla, do 2,5 proc. dla
NT miêdzy 95.–99. centylem i nastêpnie wyk³adniczo do ok. 45
proc. dla NT wynosz¹cego 6,5 mm lub wiêcej (tab. 1.; Souka
i wsp., 2001; Michailidis i Economides, 2001). 

OpóŸnienie rozwojowe

W grupie dzieci o prawid³owym kariotypie i budowie anatomicz-
nej, u których stwierdzono w ¿yciu p³odowym zwiêkszon¹ gruboœæ
NT, czêstoœæ wystêpowania opóŸnienia rozwoju psychoruchowego
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wynosi³a 2–4 proc. (Souka i wsp., 2004). Trudno jednak¿e oceniæ
znaczenie kliniczne tych wyników, poniewa¿ tylko jedno badanie
zosta³o wykonane z grup¹ kontroln¹. Brady i wsp. (1998) przepro-
wadzili badania kliniczne u 89 dzieci, u których NT w 1. tryme-
strze ci¹¿y by³o wiêksze lub równe 3,5 mm i 302 dzieci z gruboœci¹
NT w ¿yciu p³odowym mniejsz¹ ni¿ 3,5 mm. OpóŸnienie w osi¹-
ganiu zasadniczych etapów rozwoju zaobserwowano tylko u jedne-
go dziecka w ka¿dej z grup. 

ANOMALIE ROZWOJOWE ZWI¥ZANE ZE ZWIÊKSZONYM NT

W literaturze spotyka siê doniesienia o stwierdzeniu u p³odów ze
zwiêkszonym NT wielu wad i zaburzeñ rozwojowych – zebrano je
w tab. 2. 

Czêstoœæ wystêpowania niektórych anomalii, takich jak anencepha-
lia, holoprosencephalia, gastroschisis, wady nerek i rozszczep krêgo-
s³upa, mo¿e nie ró¿niæ siê od populacji ogólnej. Jednak¿e du¿e wa-
dy serca, przepuklina przeponowa, omphalocele, body stalk anomaly,
wady szkieletu i pewne zespo³y genetyczne, m.in. wrodzony prze-
rost nadnerczy, fetal akinesia deformation sequence, zespo³y Noonana
i Smith-Lemli-Opitza czy rdzeniowy zanik miêœni wydaj¹ siê wy-
stêpowaæ znacz¹co czêœciej. Mo¿e to sugerowaæ, ¿e s¹ zwi¹zane
z patofizjologi¹ zwiêkszonego NT. 

Wady serca

Istnieje znacz¹cy zwi¹zek miêdzy zwiêkszon¹ gruboœci¹ NT a wa-
dami serca zarówno u p³odów z prawid³owym, jak i nieprawid³owym
kariotypem (Hyett i wsp., 1997, 1999). W oœmiu badaniach po-
twierdzono przydatnoœæ skriningu NT dla wykrywania wad serca
(Souka i wsp., 2004). W sumie wœród przebadanych 67 256 ci¹¿
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czêstoœæ wystêpowania du¿ych wad serca wynosi³a 2,4 na 1 000. Dla
FPR=4,9 proc. wartoœæ DR dla wad serca wynosi³a ok. 37,5 proc. 

W przeprowadzonej metaanalizie badañ przesiewowych stwier-
dzono, ¿e wspó³czynniki wykrywalnoœci dla wad serca wynosi³y
odpowiednio ok. 37 proc. dla 95. i 31 proc. dla 99. centyla gru-
boœci NT (Makrymidas i wsp., 2003). 

U p³odów z prawid³owym kariotypem czêstoœæ wystêpowania
du¿ych wad serca wzrasta wyk³adniczo wraz ze wzrostem gru-
boœci NT. Wynosi ona 0,16 proc., je¿eli NT jest mniejsze od 95.
centyla, do ok. 1 proc. dla NT miêdzy 2,5–3,4 mm; 3 proc. dla
NT – 3,5–4,4 mm; 7 proc. dla NT – 4,5–5,4 mm; 20 proc. dla
NT – 5,5–6,4 mm i 30 proc. dla NT równego lub wiêkszego od
6,5 mm (Souka i wsp., 2004). 

Zwiêkszone NT stanowi wskazanie do wykonania specjalistycz-
nego badania echokardiograficznego p³odu. Ca³kowita czêstoœæ
wystêpowania du¿ych wad serca w tej grupie p³odów (1–2 proc.)
jest zbli¿ona do stwierdzanej w ci¹¿ach powik³anych cukrzyc¹ czy
urodzeniem dziecka z wad¹ serca w wywiadzie. Stanowi¹ one
ogólnie przyjête i uznane wskazania do echokardiografii p³odu. 

W chwili obecnej specjalistyczna echokardiografia p³odowa nie
jest wystarczaj¹co dostêpna, aby sprostaæ wzrostowi zapotrzebo-
wania na to badanie, spowodowanemu przyjêciem 95. centyla gru-
boœci NT jako wartoœci granicznej. Natomiast ustalenie granicy na
poziomie 99. centyla prowadzi jedynie do nieznacznego zwiêksze-
nia liczby skierowañ, ale za to w tak wyselekcjonowanej populacji
czêstoœæ wystêpowania du¿ych wad serca jest bardzo du¿a. 

Je¿eli p³ód zostanie zaliczony do grupy wysokiego ryzyka wyst¹pienia
wrodzonych wad serca ze wzglêdu na zwiêkszon¹ gruboœæ NT, nie
nale¿y czekaæ ze specjalistycznym badaniem echokardiograficznym
a¿ do 20. tygodnia ci¹¿y. Wysoka rozdzielczoœæ stosowanych obecnie
aparatów ultrasonograficznych pozwala na wykonanie szczegó³owego
badania serca p³odu w 1. trymestrze ci¹¿y. W wiêkszoœci przypadków



badanie echokardiograficzne ju¿ od 13. tygodnia ci¹¿y umo¿liwia wy-
kluczenie du¿ych wad serca p³odu. Z drugiej strony, jeœli podejrzewa
siê wadê serca ju¿ we wczesnej ci¹¿y, wykonywanie kontrolnych ba-
dañ w póŸniejszym okresie prowadzi do wczeœniejszego postawienia
prawid³owej diagnozy. Dziêki temu mo¿liwe jest zapewnienie odpo-
wiednich warunków porodu i opieki nad noworodkiem. 

W skriningu du¿ych wad serca optymalnym postêpowaniem jest
wykonywanie echokardiografii zarówno u p³odów, u których stwier-
dza siê zwiêkszon¹ gruboœæ NT miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹-
¿y, jak i tych z nieprawid³owym obrazem czterech jam serca w 2. try-
mestrze. Te dwa wskazania wzajemnie siê uzupe³niaj¹. Tetralogia
Fallota, prze³o¿enie wielkich naczyñ i koarktacja aorty s¹ rzadko
wykrywane przy okazji rutynowej oceny czterech jam serca, jednak-
¿e w znacznym odsetku towarzyszy im zwiêkszona gruboœæ NT. 

Body stalk anomaly

Body stalk anomaly to letalna, sporadycznie wystêpuj¹ca wada, stwier-
dzana u ok. 1 na 10 000 p³odów miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y.
Obraz ultrasonograficzny obejmuje znaczne nieprawid³owoœci przed-
niej œciany brzucha, ciê¿k¹ kifoskoliozê i krótk¹ pêpowinê z pojedyn-
cz¹ têtnic¹ (Daskalakis i wsp., 1997). Górna czeœæ cia³a p³odu jest wi-
doczna w jamie owodni, a dolna w jamie kosmówki, co sugeruje, ¿e
przyczyn¹ tego zespo³u mo¿e byæ wczesne pêkniêcie owodni, jeszcze
przed zaroœniêciem jamy kosmówki. Pomimo ¿e NT jest zwiêkszone
w 85 proc. przypadków, kariotyp jest zwykle prawid³owy. 

Przepuklina przeponowa 

U ok. 40 proc. p³odów z przepuklin¹ przeponow¹ stwierdza siê
zwiêkszone NT. Dotyczy to ponad 80 proc. ciê¿kich przypadków,
u których dochodzi do zgonu w okresie noworodkowym z powodu
hipoplazji p³uc, i ok. 20 proc. tych, które prze¿ywaj¹ (Sebire i wsp.,
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TTaabb..  22..  Wady wrodzone i zaburzenia rozwojowe stwierdzane u p³odów ze zwiêkszonym NT

WWaaddyy  ooœœrrooddkkoowweeggoo  uukk³³aadduu
nneerrwwoowweeggoo
acrania/anencephalia
agenezja cia³a modzelowatego
craniosynostosis
zespó³ Dandy-Walkera 
diastematomyelia
encephalocele
zespó³ Fowlera
holoprosencephalia
zespó³ wodog³owia letalnego
iniencephalia
zespó³ Jouberta 
macrocephalia
microcephalia
rozszczep krêgos³upa
trigonocephalia C
ventriculomegalia

WWaaddyy  ttwwaarrzzyy
brak/niedorozwój ¿uchwy
rozszczep wargi i podniebienia
microphthalmia
zespó³ Treacher-Collinsa 

ZZaabbuurrzzeenniiaa  ddoottyycczz¹¹ccee  sszzyyii
cystic hygroma
t³uszczak okolicy szyi

WWaaddyy  sseerrccaa
zespó³ Di George'a

WWaaddyy  uukk³³aadduu  ooddddeecchhoowweeggoo
zwyrodnienie guczo³owo-
-torbielowate p³uc
przepuklina przeponowa
zespó³ Fryna 

WWaaddyy  œœcciiaannyy  jjaammyy  bbrrzzuusszznneejj
cloacal exstrophy
omphalocele
gastroschisis

WWaaddyy  pprrzzeewwoodduu  ppookkaarrmmoowweeggoo
choroba Crohna
atrezja dwunastnicy
atrezja prze³yku
niedro¿noœæ jelita cienkiego

WWaaddyy  uukk³³aadduu  mmoocczzoowwoo--pp³³cciioowweeggoo
obojnacze narz¹dy p³ciowe
wrodzony przerost nadnerczy
wrodzony zespó³ nerczycowy
wodonercze 
spodziectwo
infantile polycystic kidneys
zespó³ Meckel-Grubera
megacystis
multicystic dysplastic kidneys
agenezja nerek

WWaaddyy  sszzkkiieelleettuu
achondrogenesis
achondroplazja
dysplazja zaciskaj¹ca klatki
piersiowej
osteochondrodysplazja Blomstranda
dysplazja kampomieliczna
dysplazja obojczykowo-czaszkowa
hipochondroplazia
hipofosfatazja
zespó³ Jarcho-Levina 
kifoskolioza
limb reduction defects
zespó³ Nance-Sweeneya
osteogenesis imperfecta
zespó³ Roberta 
zespó³ Robinowa
zespó³ krótkiego ¿ebra z polidaktyli¹
sirenomelia
stopa koñsko-szpotawa
dysplazja tanatoforyczna
zespó³ VACTER

NNiieeddookkrrwwiissttooœœææ  uu  pp³³oodduu
niedokrwistoœæ Blackfan-Diamonda 
wrodzona porfiria erytropoetyczna
niedokrwistoœæ dyserytropoetyczna 
niedokrwistoœæ Fanconiego 
infekcja parvowirusem B19 
α-talasemia 

WWaaddyy  ppoo³³¹¹cczzeeññ  nneerrwwoowwoo--
--mmiiêêœœnniioowwyycchh
fetal akinesia deformation sequence
dystrofia miotoniczna 
rdzeniowy zanik miêœni

DDeeffeekkttyy  mmeettaabboolliicczznnee
zespó³ Beckwith-Wiedemanna 
gangliozydoza GM1
niedobór dehydrogenazy d³ugiego
³añcucha 3-hydroksyacetylowanego
koenzymu A 
mukopolisacharydoza typu VII 
zespó³ Smith-Lemli-Opitza 
krzywica witamino-D oporna
zespó³ Zellwegera 

IInnnnee  wwaaddyy
body stalk anomaly
zespó³ Brachmann-de Lange 
zespó³ CHARGE
niedobory uk³adu odpornoœciowego
wrodzony obrzêk limfatyczny
zespó³ EEC 
encefalopatia miokloniczna
noworodków 
zespó³ Noonana 
zespó³ Perlmana
zespó³ Sticklera
inne niezidentyfikowane zespo³y
ciê¿kie upoœledzenie rozwojowe
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1997). U p³odów z przepuklin¹ przeponow¹ i zwiêkszonym NT
ju¿ w 1. trymestrze mo¿e dochodziæ do przemieszczenia trzewi do
klatki piersiowej. W tej grupie d³ugotrwa³y ucisk prowadzi do hi-
poplazji p³uc. Natomiast w przypadkach o lepszym rokowaniu
przemieszczenie narz¹dów jamy brzusznej do klatki piersiowej naj-
prawdopodobniej nastêpuje póŸniej, w 2. lub 3. trymestrze ci¹¿y. 

Omphalocele

Miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y omphalocele (nale¿y odró¿niæ
od fizjologicznej przepukliny pêpowinowej, która mo¿e byæ wi-
doczna do 11+5 tygodnia) wystêpuje u ok. 1 na 1 000 p³odów,
a czêstoœæ wspó³istniej¹cych zaburzeñ chromosomalnych, g³ów-
nie trisomii 18, wynosi ok. 60 proc. (Snijders i wsp., 1995).
U p³odów z omphalocele zwiêkszon¹ gruboœæ NT stwierdza siê
w ok. 85 proc. przypadków z nieprawid³owym i 40 proc. z pra-
wid³owym kariotypem. 

Megacystis

Megacystis u p³odu rozpoznaje siê, gdy wymiar pod³u¿ny pêcherza
moczowego w p³aszczyŸnie strza³kowej jest wiêkszy lub równy
7 mm. Stwierdza siê je w ok. 1 na 1 500 ci¹¿ miêdzy 11+0–13+6 ty-
godniem. U p³odów z megacystis zwiêkszone NT obserwuje siê
w ok. 75 proc. przypadków z zaburzeniami chromosomalnymi,
g³ównie trisomi¹ 13, i w ok. 30 proc. z prawid³owym kariotypem
(Liao i wsp., 2003). 

Zaburzenia genetyczne

Zaburzenia genetyczne zwi¹zane ze zwiêkszonym NT przedsta-
wia tab. 3. 
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TTaabb..  33.. Zaburzenia genetyczne zwi¹zane ze zwiêkszonym NT

achondrogenesis AR 1:40 000 Letalna dysplazja szkieletowa. Znaczne skrócenie koñczyn, w¹ska klatka piersiowa, nieprawid³owa mineralizacja krêgów.
Mineralizacja czaszki jest prawid³owa w typie II i s³aba w typie I.

achondroplazja* AD 1:26 000 Inteligencja i oczekiwana d³ugoœæ ¿ycia w normie. Skrócenie koñczyn, makrocephalia, zapadniêta nasada nosa, zwiêkszona
lordoza lêdŸwiowa – zwykle stwierdzane powy¿ej 22. t.c.

wrodzony przerost AR 1:5 000 Niedobór jednego z enzymów szlaku biosyntezy kortyzolu, prowadz¹cy do nadmiernej produkcji prekursorów tego enzymu
nadnerczy* i androgenów. Zwiêkszone NT, obojnacze narz¹dy p³ciowe u dziewczynek.

dysplazja AR 1:70 000 Rokowanie zró¿nicowane – od zgonu w okresie noworodkowym do normalnego prze¿ycia. W¹ska klatka piersiowa i skrócenie
zaciskaj¹ca koñczyn o charakterze rhizomielii, które mo¿e nie byæ wykrywalne przed 22. t.c. 
klatki piersiowej

zespó³  sporadycznie 1:14 000 W niektórych przypadkach wystêpuje upoœledzenie umys³owe, do którego dochodzi, jak siê uwa¿a, w wyniku nieprawid³owo
Beckwith- leczonej hipoglikemii. W ok. 5 proc. stwierdza siê nowotwory w okresie dzieciñstwa, najczêœciej nephroblastoma 
-Wiedemanna i hepatoblastomia. W trakcie badania ultrasonograficznego u p³odu stwierdza siê makrosomiê i omphalocele.

niedokrwistoœæ AD, AR 1:200 000 Wrodzona niedokrwistoœæ hipoplastyczna wymaga leczenia z podawaniem sterydów i powtarzanych transfuzji krwi.
Blackfan-Diamonda Ryzyko wyst¹pienia z³oœliwych nowotworów krwi, g³ównie ostrej bia³aczki, jest zwiêkszone. Stwierdza siê zniekszta³cenie

kciuka, hiperteloryzm, wady serca i uk³adu moczowo-p³ciowego.

osteochondrodysplazja AR rzadko Letalna dysplazja szkieletowa. Znaczne skrócenie koñczyn, w¹ska klatka piersiowa, zwiêkszona gêstoœæ koœci.
Blomstranda

zespó³  AD 1:160 000 Upoœledzenie umys³owe. Wewn¹trzmaciczne opóŸnienie wzrastania p³odu, skrócenie koñczyn, wady serca, przepuklina
Brachmann-de Lange przeponowa. 

dysplazja AR 1:200 000 Letalna dysplazja szkieletowa. Krótkie i wygiête ³ukowato
kampomieliczna koñczyny dolne, w¹ska klatka piersiowa. 

ZZeessppóó³³  CCzzêêssttooœœææ  
ggeenneettyycczznnyy DDzziieeddzziicczzeenniiee wwyyssttêêppoowwaanniiaa  RRookkoowwaanniiee  ii  mmoo¿¿lliiwwee  ddoo  wwyykkrryycciiaa  uullttrraassoonnooggrraaffiicczznniiee  oobbjjaawwyy
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TTaabb..  33.. c.d.

zespó³ CHARGE  sporadycznie rzadko Skrót: Coloboma w oku, wada serca (Heart anomaly), choanal atresia, opóŸnienie wzrostu i rozwoju umys³owego (growth and
mental Retardation), hipoplazja gonad (Gonadal hypoplasia), nieprawid³owoœci ma³¿owiny usznej i/lub g³uchota (Ear abnormalities
and/or deafness). Mo¿e nie byæ wad mo¿liwych do wykrycia prenatalnie.

dysplazja obojczykowo- AD rzadko Normalna oczekiwana d³ugoœæ ¿ycia. Hipoplazja obojczyków i koœci nosowej.
-czaszkowa

zespó³  sporadycznie 1:4 000 W 90 proc. przypadków jest wynikiem powstaj¹cej de novo delecji 22q11.2. Charakteryzuje siê hipokalcemi¹ u noworodka w wyniku
Di George'a hipoplazji przytarczyc i podatnoœci¹ na infekcje z powodu hipoplazji lub aplazji grasicy. Mo¿e wystêpowaæ szeroki zakres wad serca,

w tym tetralogia Fallota, przerwany ³uk aorty, wspólny pieñ têtniczy i prawostronny ³uk aorty. Powszechnie stwierdza siê
niski wzrost i œredniego stopnia problemy z nauk¹. 

niedokrwistoœæ AD, AR rzadko Wrodzona, zwykle ³agodna niedokrwistoœæ. W niektórych przypadkach stwierdza siê ciê¿k¹ anemiê i obrzêk uogólniony p³odu. 
dyserytropoetyczna

zespó³ EEC AD rzadko Skrót: Ectrodactyly-Ectodermal dysplasia-Cleft palate (ektrodaktylia, dysplazja ektodermalna, rozszczep podniebienia). Du¿a 
ró¿norodnoœæ ekspresji fenotypowej. Rozszczep d³oni i stopy; nieprawid³owoœci w³osów, zêbów, paznokci, gruczo³ów potowych;
rozszczep wargi i/lub podniebienia.

wrodzona porfiria AR rzadko Zwykle objawia siê w dzieciñstwie ciê¿k¹ nadwra¿liwoœci¹ skóry na œwiat³o z postêpuj¹cym rozwojem pêcherzowych zmian
erytropoetyczna prowadz¹cych do infekcji, w dalszej kolejnoœci resorpcji koœci, zbliznowacenia skóry i przewlek³ej anemii hemolitycznej. W ciê¿kich
(choroba Gunthera) przypadkach stwierdza siê obrzêk uogólniony p³odu. 

niedokrwistoœæ AR 1:22 000 Wrodzona niedokrwistoœæ aplastyczna charakteryzuj¹ca siê pancytopeni¹ i samoistn¹ niestabilnoœci¹ chromosomów. Fenotyp i wiek
Fanconiego wyst¹pienia objawów s¹ zró¿nicowane. Mo¿e nie byæ wykrywalnych ultrasonograficznie anomalii.

fetal akinesia AR, rzadko Zespó³ o zró¿nicowanych mechanizmach etiopatogenetycznych, prowadz¹cych do wielokrotnych z³amañ stawów, czêsto zwi¹zanych
deformation sporadycznie z wystêpowaniem u p³odu miopatii, neuropatii lub zaburzeñ tkanki ³¹cznej. W ciê¿kich przypadkach stwierdza siê arthrogryposis
sequence i zwiêkszone NT w 1. trymestrze.
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zespó³ Fowlera AR rzadko Waskulopatia proliferatywna oœrodkowego uk³adu nerwowego prowadz¹ca do przerwania ci¹g³oœci tkanki, dezorganizacji 
i martwicy krwotocznej rozwijaj¹cego siê mózgu p³odu. Objawy stwierdzane prenatalnie to hydranencephalia i arthrogryposis.

zespó³ Fryna AR 1:15 000 Zwykle letalny. Przepuklina przeponowa, wady palców, krótka, p³etwiasta szyja. 

gangliozydoza AR rzadko Postêpuj¹ce pogorszenie siê stanu neurologicznego, prowadz¹ce do wczeœnie objawiaj¹cego siê ciê¿kiego upoœledzenia rozwoju
typu I* psychofizycznego. Œmieræ nastêpuje przed 10. rokiem ¿ycia z powodu infekcji dróg oddechowych. Ultrasonograficznie u p³odu stwierdza

siê powiêkszenie narz¹dów jamy brzusznej i obrzêk uogólniony.

zespó³ wodog³owia AR 1:20 000 Zespó³ letalny, charakteryzuj¹cy siê wystêpowaniem wodog³owia, agenezji cia³a modzelowatego, rozszczepu wargi i/lub podnie-
letalnego bienia, niedorozwoju ¿uchwy, polidaktylii, stopy koñsko-szpotawej i wad przegrody miêdzykomorowej lub/i miêdzyprzedsionkowej. 

hipochondroplazja AD 1:26 000 Przypomina achondroplazjê i charakteryzuje siê kar³owatoœci¹ ze skróceniem koñczyn, objawiaj¹c¹ siê w dzieciñstwie. Prenatalnie
mo¿na stwierdziæ krótkie koñczyny i makrocefaliê.

hipofosfatazja AR 1:100 000 Wyró¿nia siê postaæ oko³ourodzeniow¹, niemowlêc¹, dzieciêc¹ i doros³¹, w zale¿noœci od wieku, w którym wystêpuj¹ objawy.
W postaci oko³ourodzeniowej stwierdza siê hipomineralizacjê czaszki i krêgos³upa, skrócenie koñczyn i w¹sk¹ klatkê piersiow¹.

infantile polycystic AR 1:10 000 Wyró¿nia siê postaæ oko³ourodzeniow¹, niemowlêc¹, dzieciêc¹ i m³odocian¹, w zale¿noœci od stopnia ciê¿koœci choroby i wieku
kidney wyst¹pienia objawów. Ultrasonograficznie u p³odu mo¿na stwierdziæ du¿e, hiperechogeniczne nerki i ma³owodzie.

zespó³  AR 1:500 000 Schorzenie o zró¿nicowanej etiologii, objawiaj¹ce siê wystêpowaniem skoliozy i zaburzeniem struktury krêgos³upa. Wyró¿nia siê II  
Jarcho-Levina typy. W spondylothoracic dysplasia stwierdza siê w¹sk¹ klatkê piersiow¹, w okresie niemowlêcym rozwija siê letalna niewydolnoœæ 

oddechowa. Spondylocostal dysplasia umo¿liwia osi¹gniêcie wieku doros³ego, lecz wi¹¿e siê z pewnego stopnia niepe³nosprawnoœci¹
fizyczn¹.

zespó³ Jouberta AR rzadko G³êbokie upoœledzenie umys³owe i rozwojowe. Œmieræ nastêpuje zwykle w ci¹gu pierwszych 5 lat ¿ycia. Stwierdza siê ca³kowity lub
czêœciowy brak robaka mó¿d¿ku. 

niedobór dehydrogenazy AR rzadko Schorzenie letalne, objawiaj¹ce siê obni¿onym napiêciem miêœniowym, kardiomiopati¹ i obrzêkiem uogólnionym.
d³ugiego ³añcucha 
3-hydroksyacetylowanego 
koenzymu A*
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obrzêk limfatyczny AD rzadko Hipoplazja/aplazja naczyñ limfatycznych, zwykle dotycz¹ca koñczyn dolnych. Wyró¿nia siê III typy: wrodzony (choroba Milroya,
stwierdzana przy urodzeniu), wczesny (pocz¹tek w okresie dojrzewania) i póŸny (pocz¹tek w wieku œrednim). Wrodzony obrzêk 
limfatyczny jest najrzadsz¹ i najciê¿sz¹ postaci¹. Mo¿e nie byæ objawów wykrywalnych ultrasonograficznie u p³odu.

zespó³ Meckel-Grubera AR 1:10 000 Zespó³ letalny. Typowe objawy to encephalocele, obustronnie wystêpuj¹ce policystyczne nerki i polidaktylia.

mukopolisacharydoza AR rzadko Upoœledzenie umys³owe, niski wzrost, makrocephalia, ubytek s³uchu, zmêtnienie rogówki i nawracaj¹ce infekcje dolnych dróg
typu VII* oddechowych. 

dystrofia miotoniczna* AD 1:25 000 Defekt genetyczny, polegaj¹cy na wielokrotnym powtórzeniu sekwencji trinukleotydowej w genie zlokalizowanym na chromosomie
19, koduj¹cym kinazê proteinow¹. Wiek pojawienia siê objawów i stopieñ ciê¿koœci choroby zale¿¹ od liczby powtórzeñ. Mutacja
mo¿e przybieraæ coraz ciê¿sz¹ formê w kolejnych pokoleniach. Ciê¿kie wrodzone postacie wystêpuj¹ prawie wy³¹cznie u potomstwa
dotkniêtych kobiet. Objawami stwierdzanymi ultrasonograficznie przed urodzeniem mog¹ byæ zmniejszona liczba ruchów p³odu 
i wielowodzie w 3. trymestrze.

zespó³ AR rzadko Inteligencja i spodziewana d³ugoœæ ¿ycia w normie. Krótkie koñczyny, nieprawid³owoœci rozwoju krêgos³upa. 
Nance-Sweeneya

zespó³ nerczycowy* AR 1:8 000 Niewydolnoœæ nerek wymagaj¹ca przeszczepu w ci¹gu pierwszych 4 lat ¿ycia. U p³odu ultrasonograficznie mo¿e byæ stwierdzany
w Finlandii przejœciowy obrzêk. 

zespó³ Noonana AD 1:2 000 Oczekiwana d³ugoœæ ¿ycia mo¿e byæ w normie w przypadkach, w których nie wystêpuje ciê¿ka wada serca. Nieznaczne upoœledzenie
umys³owe jest obecne w 1/3 przypadków. Wiêkszoœæ przypadków jest diagnozowana po urodzeniu. Objawy stwierdzane 
ultrasonograficznie u p³odu to obrzêk tkanki podskórnej, p³yn w op³ucnej, wielowodzie i wady serca, takie jak stenoza zastawki
p³ucnej i kardiomiopatia przerostowa. Mog¹ byæ mo¿liwe do wykrycia dopiero w 3. trymestrze.

osteogenesis AR 1:60 000 Letalna dysplazja szkieletowa. Krótkie koñczyny i ¿ebra z licznymi z³amaniami, hipomineralizacja czaszki.
imperfecta typu II*
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zespó³ Perlmana  AR rzadko Zbli¿ony do zespo³u Beckwith-Wiedemanna. Œmiertelnoœæ p³odów i noworodków wynosi ponad 60 proc., a u tych, które 
prze¿ywaj¹, bardzo czêste jest opóŸnienie rozwoju psychoruchowego. Objawy stwierdzane ultrasonograficznie u p³odu to postêpuj¹ca
makrosomia i powiêkszenie nerek.

zespó³ Robertsa AR rzadko W badaniach cytogenetycznych stwierdza siê przedwczesne oddzielanie i zniekszta³cenie centromerów. Charakteryzuje siê
wystêpowaniem symetrycznych anomalii koñczyn o ró¿nym stopniu nasilenia (tetraphocomelia), rozszczepem wargi i/lub
podniebienia, ma³og³owiem i ograniczeniem wzrastania.

zespó³ Robinowa AR rzadko Zaburzenie uk³adu szkieletowego, charakteryzuj¹ce siê skróceniem przedramion, koœci czo³owych, tzw. frontal bossing,
hiperteloryzmem i nieprawid³owoœciami krêgów.

zespó³ krótkiego AR rzadko Letalna dysplazja szkieletowa. Wyró¿nia siê IV typy: typ I (Saldino-Noonana) charakteryzuje siê w¹skimi przynasadami koœci;
¿ebra z polidaktyli¹ typ II (Majewskiego) rozszczepem wargi i/lub podniebienia i nieproporcjonalnie skróconymi piszczelami; typ III (Naumoffa) szerokimi

przynasadami koœci z ostrogami; typ IV (Beemer-Langera) poœrodkowym rozszczepem wargi, niezwykle krótkimi ¿ebrami i wystaj¹cym
brzuchem z przepuklin¹ pêpkow¹. Objawy stwierdzane ultrasonograficznie u p³odu to krótkie koñczyny, w¹ska klatka piersiowa
i polidaktylia. 

zespó³ AR 1:20 000 Wysoka œmiertelnoœæ oko³ourodzeniowa noworodków i ciê¿kiego stopnia upoœledzenie umys³owe. Objawy stwierdzane 
Smith-Lemli-Opitza* ultrasonograficznie u p³odu to polidaktylia, wady serca, obojnacze lub ¿eñskie narz¹dy p³ciowe zewnêtrzne u osobników mêskich.

rdzeniowy zanik AR 1:7 000 Postêpuj¹ce os³abienie si³y miêœniowej, prowadz¹ce  do œmierci przed up³ywem 2. roku ¿ycia z powodu niewydolnoœci oddechowej.
miêœni typu I* Ciê¿arna czêsto zg³asza s³absze ruchy p³odu, a objawy zwykle rozpoczynaj¹ siê po urodzeniu lub przed up³ywem 6. miesi¹ca ¿ycia.

zespó³ Sticklera  AD 1:10 000 Progresywna myopia, rozpoczynaj¹ca siê w 1. dekadzie ¿ycia, prowadz¹ca do oddzielenia siatkówki i œlepoty, utraty s³uchu, 
sylwetka przypominaj¹ca charakterystyczn¹ dla zespo³u Marfana, lecz przy normalnym wzroœcie. Przedwczesne zmiany degeneracyjne
w wielu stawach.  W niektórych przypadkach mo¿na ultrasonograficznie przed urodzeniem stwierdziæ rozszczep wargi i/lub
podniebienia lub niedorozwój ¿uchwy. 

α-talasemia* AR powszechnie w populacjach  Locus alfa koduje ³añcuch polipeptydowy α, który jest obecny zarówno w postaci hemoglobiny wystêpuj¹cej u doros³ych (α2/β2),
wywodz¹cych siê z basenu p³odowej (α2/γ2), jak i zarodkowej (α2/ε2). W warunkach prawid³owych istniej¹ cztery kopie genu alfa. Brak wszystkich kopii

Morza Œródziemnego genu alfa prowadzi do homozygotycznej postaci α-talasemii, która objawia siê obrzêkiem uogólnionym p³odu, zwykle w 2. 
i Azji trymestrze. 
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dysplazja sporadycznie 1:10 000 Letalna dysplazja szkieletowa. Znaczne skrócenie koñczyn, w¹ska klatka piersiowa, nieproporcjonalnie du¿a g³owa z wypuk³ym
tanatoforyczna* czo³em.

zespó³ Treacher-Collinsa  AD 1:50 000 Spodziewana d³ugoœæ ¿ycia w normie. Niedorozwój ¿uchwy, deformacje ma³¿owin usznych.

trigonocephalia C AR 1:15 000 Oko³o po³owy pacjentów z tym zespo³em umiera w okresie niemowlêcym, prze¿ycie wi¹¿e siê z ciê¿kiego stopnia upoœledzeniem
umys³owym i postêpuj¹cym ma³og³owiem. Trigonocephalia, krótka koœæ nosowa, powiêkszona koœæ szczêkowa.

zespó³ sporadycznie, 1:6 000 Skrót: Vertebral abnormalities, Anal atresia, Cardiac defects, Tracheo-Esophageal fistula with esophageal atresia, Radial  and
VACTER AR Renal defects (nieprawid³owoœci krêgów, atrezja odbytu, wady serca, przetoka tchawiczo-prze³ykowa z atrezj¹ prze³yku, wady koœci

promieniowej i nerek). Rokowanie zale¿y od indywidualnie wystêpuj¹cej kombinacji wad i ich ciê¿koœci. Sprawnoœæ umys³owa jest
zwykle w normie.

krzywica AR rzadko Brak
witamino-D oporna

zespó³ Zellwegera* AR 1:25 000 Œmieræ nastêpuje zwykle w ci¹gu pierwszych 2 lat ¿ycia, najczêœciej z powodu infekcji dróg oddechowych i niewydolnoœci w¹troby.
Objawy mo¿liwe do wykrycia prenatalnie to hiperteloryzm, wady serca i oœrodkowego uk³adu nerwowego, hepatomegalia 
i wewn¹trzmaciczne ograniczenie wzrastania p³odu.

* Zespo³y genetyczne, które mo¿na zdiagnozowaæ prenatalnie dziêki analizie DNA. 
AR – autosomalny recesywny
AD – autosomalny dominuj¹cy
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PATOFIZJOLOGICZNE POD£O¯E ZWIÊKSZONEJ GRUBOŒCI NT

Ró¿norodnoœæ czynników prowadz¹cych do zwiêkszenia NT su-
geruje, ¿e mo¿e istnieæ wiêcej ni¿ jeden mechanizm, le¿¹cy u pod-
³o¿a zbierania siê p³ynu pod skór¹ w okolicy karkowej u p³odu.
Mo¿liwe przyczyny obejmuj¹: niewydolnoœæ serca, zastój krwi
¿ylnej w obrêbie g³owy i szyi, zaburzon¹ strukturê macierzy miê-
dzykomórkowej, niewydolny drena¿ limfatyczny, anemiê, hipo-
proteinemiê oraz wrodzone infekcje. 

Niewydolnoœæ serca

Hipoteza, ¿e niewydolnoœæ serca prowadzi do wzrostu gruboœci
NT, opiera siê na obserwacji, i¿ istnieje istotny zwi¹zek miêdzy
zwiêkszonym NT i nieprawid³owoœciami serca i wielkich naczyñ
têtniczych, zarówno u p³odów z prawid³owym, jak i nieprawid³o-
wym kariotypem. Co wiêcej, badania Dopplerowskie dostarczy³y
dowodów na wystêpowanie nieprawid³owych przep³ywów w prze-
wodzie ¿ylnym u p³odów z zaburzeniami chromosomalnymi i/lub
du¿¹ wad¹ serca oraz zwiêkszonym NT (Matias i wsp., 1999). 

Zastój krwi ¿ylnej w obrêbie g³owy i szyi

Zastój krwi ¿ylnej w obrêbie g³owy i szyi p³odu mo¿e byæ wynikiem
mechanicznego ucisku – jak w przypadku zespo³u pêkniêcia owod-

PPaattooffiizzjjoollooggiiaa  zzwwiiêêkksszzoonneejj  pprrzzeezziieerrnnooœœccii  kkaarrkkoowweejj

•• niewydolnoœæ serca, 
•• zastój krwi ¿ylnej w obrêbie g³owy i szyi, 
•• zaburzona struktura macierzy miêdzykomórkowej, 
•• niewydolnoœæ drena¿u limfatycznego, 
•• anemia u p³odu, 
•• hipoproteinemia u p³odu, 
•• wrodzone infekcje. 
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ni, ucisku górnego œródpiersia, wystêpuj¹cego w przepuklinie
przeponowej, lub zwê¿enia klatki piersiowej w dysplazjach szkiele-
towych. Aczkolwiek, przynajmniej w czêœci przypadków dysplazji
szkieletowych, takich jak osteogenesis imperfecta – dodatkowym lub
alternatywnym mechanizmem prowadz¹cym do zwiêkszonego NT
mo¿e byæ zaburzona struktura macierzy miêdzykomórkowej. 

Zaburzona struktura macierzy miêdzykomórkowej

Wiele z bia³ek wchodz¹cych w sk³ad macierzy miêdzykomórkowej
jest kodowanych w obrêbie chromosomów 21, 18 lub 13. W im-
munohistochemicznych badaniach skóry p³odów z aberracjami
chromosomalnymi wykazano specyficzne zaburzenia struktury
macierzy miêdzykomórkowej, które mog¹ byæ wynikiem niepra-
wid³owej ekspresji genów (von Kaisenberg i wsp., 1998). Patolo-
gia dotycz¹ca macierzy miêdzykomórkowej mo¿e prowadziæ do
zwiêkszenia gruboœci NT stwierdzanego w licznych zespo³ach ge-
netycznych, które s¹ zwi¹zane z nieprawid³owym metabolizmem
kolagenu (m.in. achondrogenesis typu II, zespó³ Nance-Sweeneya,
osteogenesis imperfecta typu II), nieprawid³owoœciami receptora dla
czynnika wzrostu fibroblastów (jak achondroplazja i dysplazja ta-
natoforyczna) lub z zaburzonym metabolizmem czynnika bioge-
nezy peroksysomów (jak zespó³ Zellwegera). 

Niewydolnoœæ drena¿u limfatycznego

Za zwiêkszenie NT mo¿e byæ równie¿ odpowiedzialne poszerzenie
szyjnych woreczków limfatycznych. OpóŸnienie rozwoju ich po³¹-
czeñ z kr¹¿eniem ¿ylnym, pierwotne nieprawid³owe poszerzenie
lub proliferacja naczyñ limfatycznych prowadz¹ do zaburzenia pra-
wid³owego przep³ywu miêdzy kr¹¿eniem limfatycznym i ¿ylnym.
W badaniach immunohistochemicznych skóry p³odów z zespo³em
Turnera wykazano hipoplazjê naczyñ limfatycznych górnych
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warstw skóry (von Kaisenberg i wsp., 1999). U p³odów z prawid³o-
wym kariotypem i zwiêkszonym NT niewydolnoœæ drena¿u limfa-
tycznego w wyniku hipoplazji lub aplazji naczyñ limfatycznych
stwierdza siê w zespole Noonana i wrodzonym obrzêku limfatycz-
nym. We wrodzonych schorzeniach nerwowo-miêœniowych jak fe-
tal akinesia deformation sequence, dystrofia miotoniczna i rdzeniowy
zanik miêœni, zwiêkszone NT mo¿e byæ konsekwencj¹ zaburzone-
go drena¿u limfatycznego w wyniku ograniczenia ruchów p³odu. 

Niedokrwistoœæ u p³odu

Anemia u p³odu prowadzi do wyst¹pienia kr¹¿enia hiperkinetycz-
nego, a gdy niedobór hemoglobiny przekracza 7 g/dl dochodzi do
rozwoju obrzêku uogólnionego (Nicolaides i wsp., 1988). Dotyczy
to zarówno obrzêku immunologicznego, jak i nieimmunologiczne-
go. W izoimmunizacji w uk³adzie Rh nie stwierdza siê ciê¿kiej
anemii u p³odu przed 16. tygodniem ci¹¿y. Najprawdopodobniej
uk³ad siateczkowo-œródb³onkowy p³odu jest w tym okresie jeszcze
zbyt niedojrza³y, aby niszczyæ pokryte przeciwcia³ami erytrocyty.
Co za tym idzie, izoimmunizacja w uk³adzie Rh nie powoduje
zwiêkszenia NT. Natomiast anemia u p³odu o pod³o¿u genetycz-
nym (α-talasemia, niedokrwistoœæ Blackfan-Diamonda, wrodzona
porfiria erytropoetyczna, niedokrwistoœæ dyserytropoetyczna, nie-
dokrwistoœæ Fanconiego) oraz prawdopodobnie spowodowana in-
fekcj¹ wewn¹trzmaciczn¹, mo¿e objawiaæ siê zwiêkszonym NT. 

Hipoproteinemia u p³odu

Hipoproteinemia ma istotny udzia³ w patofizjologii obrzêku im-
munologicznego, jak i nieimmunologicznego (Nicolaides i wsp.,
1995). U p³odów z wrodzonym zespo³em nerczycowym hipopro-
teinemia wywo³ana proteinuri¹ w 1. trymestrze ci¹¿y mo¿e prowa-
dziæ do zwiêkszenia gruboœci NT. 
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Infekcje wewn¹trzmaciczne

W ok. 10 proc. niewyjaœnionych przypadków obrzêku uogólnio-
nego u p³odu w 2. i 3. trymestrze stwierdza siê œwie¿¹ infekcjê
u ciê¿arnej – w takiej sytuacji p³ód jest tak¿e zara¿ony. Natomiast,
w przypadkach zwiêkszonego NT u p³odu z prawid³owym kario-
typem, tylko 1,5 proc. ciê¿arnych wykazuje objawy niedawnego
zaka¿enia, a p³ody s¹ rzadko zainfekowane (Serbie, 1997). 

W ci¹¿ach ze zwiêkszonym NT u p³odu nie stwierdza siê wiêksze-
go rozpowszechnienia infekcji z grupy TORCH. Co wiêcej,
w przypadku wyst¹pienia infekcji u matki obecnoœæ zwiêkszonego
NT nie œwiadczy o zaka¿eniu p³odu tymi mikroorganizmami.
Zwiêkszone NT u p³odów z prawid³owym kariotypem nie stano-
wi wskazania do wykonywania badañ w kierunku infekcji u ciê¿ar-
nej, chyba ¿e przekszta³ci siê w 2. lub 3. trymestrze w nuchal ede-
ma lub obrzêk uogólniony. 

Jedyn¹ infekcj¹, która wykazuje bezpoœredni zwi¹zek z patofizjo-
logi¹ zwiêkszonego NT, jest parvowiroza B19. W tym przypadku
wzrost NT przypisuje siê niewydolnoœci miêœnia sercowego lub
wyst¹pieniu anemii u p³odu w wyniku supresji hemopoezy. 

POSTÊPOWANIE W CI¥¯Y ZE ZWIÊKSZONYM NT U P£ODU

Zale¿noœci miêdzy gruboœci¹ NT a wystêpowaniem zaburzeñ
chromosomalnych i du¿ych wad oraz ryzykiem poronienia czy ob-
umarcia p³odu przedstawia tab. 1. Na podstawie gruboœci NT
mo¿na oszacowaæ zarówno prawdopodobieñstwo wewn¹trzma-
cicznego obumarcia p³odu, jak te¿ urodzenia zdrowego dziecka
bez wiêkszych wad. Te dane s¹ bardzo u¿yteczne podczas konsul-
towania rodziców, w przypadku gdy p³ód wykazuje zwiêkszony
NT i w planowaniu dalszych badañ (ryc. 1.). 
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RRyycc..  11.. Postêpowanie w ci¹¿y ze zwiêkszonym NT u p³odu

Gruboœæ NT poni¿ej 99. centyla

W ci¹¿ach z NT p³odu poni¿ej 99. centyla (3,5 mm) decyzja ro-
dziców – za lub przeciw oznaczeniu kariotypu p³odu bêdzie zale-
¿a³a od wartoœci specyficznego dla ka¿dej pacjentki ryzyka wyst¹-
pienia zaburzeñ chromosomalnych, obliczonego na podstawie
wieku matki oraz danych uzyskanych miêdzy 11+0–13+6 tygo-
dniem ci¹¿y w wyniku badania ultrasonograficznego i oznaczeñ
wolnej podjednostki β-hCG i PAPP-A. 

Mo¿na uspokoiæ rodziców, ¿e szansa urodzenia dziecka bez du-
¿ych wad rozwojowych wynosi ok. 97 proc. dla NT poni¿ej 95.
centyla i 93 proc. dla NT miêdzy 95. i 99. centylem. Co wiêcej,
wiele z du¿ych wad rozwojowych mo¿na podejrzewaæ lub zdia-



gnozowaæ w czasie badania aparatem ultrasonograficznym o wy-
sokiej rozdzielczoœci miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y. 

Je¿eli chodzi o dalsze prowadzenie ci¹¿y, najw³aœciwsze jest
wykonanie szczegó³owego badania ultrasonograficznego w 20. ty-
godniu ci¹¿y. Umo¿liwia ocenê wzrastania p³odu i zdiagnozowa-
nie lub wykluczenie du¿ych zaburzeñ rozwojowych, które nie mo-
g³y zostaæ zidentyfikowane miêdzy 11+0–13+6 tygodniem. 

U 4 proc. p³odów, których NT mieœci siê w przedziale miêdzy 95.
i 99. centylem, nale¿y w 20. tygodniu ci¹¿y zmierzyæ gruboœæ fa³-
du karkowego, oceniæ prawid³owoœæ budowy anatomicznej p³odu
(czêstoœæ wystêpowania wad i zaburzeñ rozwojowych wynosi w tej
grupie ok. 2,5 proc. w porównaniu z 1,6 proc. u p³odów z NT po-
ni¿ej 95. centyla) oraz zbadaæ serce p³odu. Optymalne by³oby wy-
konanie specjalistycznej echokardiografii p³odowej, ale jest to za-
le¿ne od dostêpnoœci tego badania w danym oœrodku. 

Gruboœæ NT powy¿ej 99. centyla

NT powy¿ej 3,5 mm stwierdza siê w ok. 1 proc. ci¹¿. Ryzyko wyst¹-
pienia aberracji chromosomalnych w tych przypadkach jest bardzo
du¿e i roœnie z ok. 20 proc. dla NT=4,0 mm do 33 proc. dla
NT=5,0 mm, 50 proc. dla NT=6,0 mm i 65 proc. dla NT=6,5
mm lub wiêcej. W takiej sytuacji nale¿y przede wszystkim zaoferowaæ
wykonanie biopsji kosmówki w celu oznaczenia kariotypu p³odu. 

Je¿eli w wywiadzie rodzinnym wystêpuj¹ rzadkie zespo³y gene-
tyczne, w których stwierdza siê wzrost gruboœci NT, i s¹ one mo¿-
liwe do wykrycia prenatalnie za pomoc¹ analizy DNA (tab. 3.),
nale¿y próbkê kosmówki wykorzystaæ tak¿e w celu ich zdiagnozo-
wania lub wykluczenia. Dodatkowo, miêdzy 11+0–13+6 tygodniem
ci¹¿y trzeba przeprowadziæ szczegó³owe badanie ultrasonogra-
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ficzne w poszukiwaniu du¿ych wad, którym mo¿e towarzyszyæ
zwiêkszone NT (tab. 3.). 

Resorpcja zwiêkszonego NT

U p³odów z prawid³owym kariotypem, szczegó³owe badanie ultra-
sonograficzne i echokardiograficzne powinny byæ przeprowadzo-
ne miêdzy 14.–16. tygodniem ci¹¿y w celu oceny ewolucji NT
i zdiagnozowania lub wykluczenia wad. Jeœli stwierdza siê resorp-
cjê zwiêkszonego NT i nieobecnoœæ jakichkolwiek du¿ych wad,
mo¿na uspokoiæ rodziców, ¿e rokowanie mo¿e byæ dobre i szansa
na urodzenie dziecka bez wiêkszych zaburzeñ rozwojowych wy-
nosi ponad 95 proc. 

Nastêpnie nale¿y wykonaæ szczegó³owe badania ultrasonograficz-
ne miêdzy 20.–22. tygodniem w celu wykluczenia lub potwier-
dzenia zarówno wiêkszych anomalii, jak te¿ bardziej subtelnych
defektów, które s¹ zwi¹zane z zespo³ami genetycznymi, wymie-
nionymi w tab. 3. Jeœli nie stwierdza siê ¿adnych nieprawid³owo-
œci, mo¿na poinformowaæ rodziców, ¿e ryzyko urodzenia dziecka
dotkniêtego powa¿n¹ wad¹ wrodzon¹ lub opóŸnionym rozwojem
psychoruchowym nie jest wiêksze ni¿ w populacji ogólnej. 

Ewolucja do nuchal edema

Utrzymuj¹ce siê zwiêkszone NT o niewyjaœnionej etiologii miêdzy
14.–16. tygodniem ci¹¿y lub jego ewolucja do nuchal edema, czy
obrzêku uogólnionego p³odu miêdzy 20.–22. tygodniem nasuwa
podejrzenie wrodzonej infekcji albo zespo³u genetycznego. Nale¿y
pobraæ krew matki celem wykonania badañ w kierunku toksopla-
zmozy, cytomegalii i parvowirozy B19. Co 4 tygodnie trzeba wyko-
nywaæ badania ultrasonograficzne po to, by oceniæ rozwój nuchal

Rozdzia³ 3 • Prawid³owy kariotyp i zwiêkszona gruboœæ przeziernoœci karkowej 99



edema. Dodatkowo, nale¿y rozwa¿yæ badanie DNA w kierunku
pewnych zespo³ów genetycznych, takich jak rdzeniowy zanik miê-
œni, nawet jeœli nie wystêpuj¹ one w wywiadzie rodzinnym. 

Je¿eli stwierdza siê nuchal edema miêdzy 20.–22. tygodniem
ci¹¿y i nie udaje siê wyjaœniæ jego przyczyny, nale¿y poinformowaæ
rodziców, ¿e istnieje 10 proc. ryzyka ewolucji do obrzêku uogólnio-
nego, œmierci w okresie oko³ourodzeniowym lub urodzenia ¿ywego
dziecka, dotkniêtego schorzeniem uwarunkowanym genetycznie, ta-
kim jak np. zespó³ Noonana. Ryzyko wyst¹pienia opóŸnionego roz-
woju psychoruchowego wynosi 3–5 proc. 
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•• Zwiêkszona gruboœæ NT u p³odu miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹-
¿y stanowi powszechny objaw zaburzeñ chromosomalnych, licznych
nieprawid³owoœci rozwojowych p³odu i zespo³ów genetycznych. 

•• Czêstoœæ wystêpowania zaburzeñ wrodzonych u p³odu i nieko-
rzystnego zakoñczenia ci¹¿y roœnie wyk³adniczo wraz z gruboœci¹
NT. Jednak¿e szansa na urodzenie dziecka bez wiêkszych wad
wrodzonych wynosi ponad 90 proc. dla NT miêdzy 95. i 99. cen-
tylem, ok. 70 proc. dla NT miêdzy 3,5–4,4 mm, 50 proc. dla NT
4,5–5,4 mm, 30 proc. dla NT 5,5–6,4 mm i 15 proc. dla NT
równego lub wiêkszego od 6,5 mm. 

•• W przewa¿aj¹cej wiêkszoœci przypadków anomalii p³odu zwi¹za-
nych ze zwiêkszonym NT, po przeprowadzeniu niezbêdnych badañ,
mo¿na postawiæ ostateczn¹ diagnozê przed 14. tygodniem ci¹¿y. 
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4

CI¥¯A MNOGA

Zap³odnienie wiêcej ni¿ jednej komórki jajowej, uwolnionej w cza-
sie owulacji, prowadzi do ci¹¿y mnogiej, w której p³ody s¹ gene-
tycznie ró¿ne (polizygotyczne, czyli nieidentyczne). Natomiast
w wyniku podzia³u jednej zap³odnionej komórki jajowej dochodzi
do powstania dwu lub wiêkszej liczby identycznych genetycznie
(monozygotycznych) p³odów. We wszystkich przypadkach wielo-
jajowych ci¹¿ mnogich ka¿dy zarodek wytwarza swój w³asny wo-
rek owodniowy, kosmówkê, a nastêpnie ³o¿ysko (wielokosmówko-
we). W ci¹¿ach jednojajowych p³ody mog¹ mieæ wspólne ³o¿ysko
(jednokosmówkowe), worek owodniowy (jednoowodniowe) lub
nawet okreœlone narz¹dy (bliŸniêta syjamskie). 
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RRyycc..  11..  U bliŸni¹t jednojajowych podzia³ w okresie pierwszych 3 dni po zap³odnieniu prowadzi do ci¹¿y dwuko-
smówkowej i dwuowodniowej; miêdzy 3. i 9. dniem do ci¹¿y dwukosmówkowej i jednoowodniowej; miêdzy 9.
i 12. dniem do ci¹¿y jednokosmówkowej i jednoowodniowej; a po 12. dniu do powstania bliŸni¹t syjamskich
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W przypadku podzia³u pojedynczej masy komórek zarodkowych
w ci¹gu 3 pierwszych dni po zap³odnieniu, co dotyczy 1/3 bliŸni¹t
monozygotycznych, ka¿dy p³ód posiada w³asny worek owodniowy
i ³o¿ysko (dwuowodniowe i dwukosmówkowe) (ryc. 1.). Kiedy po-
dzia³ zarodka ma miejsce póŸniej ni¿ w 3. dniu po zap³odnieniu,
wtedy stwierdza siê po³¹czenia naczyniowe miêdzy ³o¿yskami
(jednokosmówkowe). Podzia³ zarodka po 9. dniu od zap³odnienia
prowadzi do powstania bliŸni¹t jednoowodniowych i jednoko-
smowkowych, a po 12. dniu – bliŸni¹t syjamskich. 

CZÊSTOŒÆ WYSTÊPOWANIA I EPIDEMIOLOGIA 

Ci¹¿e bliŸniacze stanowi¹ ok. 1 proc. wszystkich ci¹¿, z czego 2/3
to dwujajowe, a 1/3 – jednojajowe. 

Czêstoœæ wystêpowania bliŸni¹t dwujajowych ró¿ni siê w zale¿noœci
od grupy etnicznej (jest nawet 5-krotnie wiêksza w niektórych czê-
œciach Afryki i 2-krotnie mniejsza w pewnych rejonach Azji), wieku
matki (2 proc. w 35. roku ¿ycia), rodnoœci (2 proc. po 4. ci¹¿y)
i sposobu zap³odnienia (20 proc. w przypadku indukcji owulacji). 

Natomiast czêstoœæ wystêpowania bliŸni¹t jednojajowych jest po-
dobna we wszystkich grupach etnicznych i nie zmienia siê z wie-
kiem matki, czy liczb¹ przebytych ci¹¿ i porodów. Mo¿e byæ na-
tomiast 2–3-krotnie wiêksza po zap³odnieniu in vitro, najprawdo-
podobniej w wyniku naruszenia ci¹g³oœci os³onki przejrzystej, acz-
kolwiek mechanizm odpowiedzialny za to zjawisko nie jest do
koñca poznany. 

W ci¹gu ostatnich 20 lat zaobserwowano wzrost czêstoœci wystê-
powania ci¹¿ bliŸniaczych, zw³aszcza dwujajowych. OpóŸnienie
wieku reprodukcyjnego jest odpowiedzialne za ok. 1/3 przypad-
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ków, ale najwa¿niejsz¹ przyczyn¹ wzrostu odsetka ci¹¿ mnogich
jest stosowanie technik wspomaganego rozrodu. 

OKREŒLENIE ZYGOTYCZNOŒCI I KOSMÓWKOWOŒCI

Okreœlenie zygotycznoœci w ci¹¿y bliŸniaczej jest mo¿liwe tylko za
pomoc¹ analizy DNA p³odów (DNA fingerprinting), co wymaga
wykonania amniocentezy, biopsji kosmówki czy kordocentezy. Ko-
smówkowoœæ mo¿na oceniæ ultrasonograficznie na podstawie
oznaczenia p³ci p³odów, liczby ³o¿ysk i budowy b³ony rozdzielaj¹-
cej oba worki owodniowe (Monteagudo i wsp., 1994). 

BliŸniêta ró¿nej p³ci s¹ dwuzygotycze, a co za tym idzie dwuko-
smówkowe, ale w ok. 2/3 przypadków oba p³ody s¹ tej samej p³ci
i mog¹ byæ zarówno jednojajowe, jak i dwujajowe. Jeœli stwierdza
siê dwa odrêbne ³o¿yska, ci¹¿a jest dwukosmówkowa, ale w wiêk-
szoœci przypadków przylegaj¹ one œciœle do siebie i trudno jest roz-
ró¿niæ po³¹czone ³o¿yska dwukosmówkowe od pojedynczego ³o-
¿yska jednokosmówkowego. 

B³ona rozdzielaj¹ca bliŸniêta w ci¹¿ach dwukosmówkowych jest
zbudowana z tkanki kosmówkowej zlokalizowanej miêdzy
dwiema warstwami owodni, podczas gdy w ci¹¿ach jednokosmów-
kowych nie stwierdza siê warstwy kosmówki. Najlepszym sposo-
bem okreœlenia kosmówkowoœci jest wykonanie badania ultraso-
nograficznego miêdzy 6. –9. tygodniem ci¹¿y. BliŸniêta dwujajo-
we mog¹ byæ ³atwo zdiagnozowane w tym okresie, dziêki obecno-
œci grubej przegrody miêdzy pêcherzykami ci¹¿owymi. Przegroda
stopniowo staje siê coraz cieñsza, a¿ pozostaje jedynie cienka war-
stwa kosmówki w b³onie miedzy bliŸniêtami, grubsza i ³atwiejsza
do zaobserwowania u podstawy b³ony, widoczna jako tzw. lambda
sign – trójk¹tny w przekroju fragment tkanki wnikaj¹cy miêdzy
b³ony owodniowe (Bessis i wsp., 1981; Sepulveda i wsp., 1996,
1997; Monteagudo i wsp., 2000). 
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FFoott..  11..  Obraz ultrasonograficzny jednokosmówkowej (strona lewa) i dwukosmówkowej (prawa) ci¹¿y bliŸnia-
czej w 12. tygodniu ci¹¿y. W obu przypadkach wydaje siê, ¿e mamy do czynienia z pojedyncz¹ p³yt¹ ³o¿yska,
ale w ci¹¿y dwukosmówkowej widoczny jest fragment tkanki ³o¿yskowej wnikaj¹cy do podstawy b³ony rozdzie-
laj¹cej bliŸniêta i tworz¹cy tzw. objaw lambda

Ultrasonograficzna ocena obecnoœci objawu lambda u podstawy b³o-
ny rozdzielaj¹cej bliŸniêta miêdzy 11+0 i 13+6 tygodniem ci¹¿y
(fot. 1.) umo¿liwia wiarygodne rozró¿nienie miêdzy ci¹¿ami dwu-
kosmówkowymi i jednokosmówkowymi. Wraz z zaawansowaniem
wieku ci¹¿owego zanika kosmówka g³adka i objaw lambda stopnio-
wo staje siê coraz trudniejszy do zidentyfikowania. W 20. tygodniu
ci¹¿y jest on widoczny ju¿ tylko u 85 proc. ci¹¿ dwukosmówkowych. 

Nieobecnoœæ objawu lambda w 20. tygodniu ci¹¿y i przypuszczalnie
tak¿e w póŸniejszym okresie nie stanowi dowodu œwiadcz¹cego
o jednokosmówkowoœci ci¹¿y i nie wyklucza mo¿liwoœci dwuko-
smówkowoœci czy dwuzygotycznoœci. Poniewa¿ w ¿adnej z ci¹¿ za-
klasyfikowanych miêdzy 11+0 i 13+6 tygodniem jako jednokosmów-
kowe nie pojawia siê póŸniej objaw lambda, jego stwierdzenie w do-
wolnym okresie nale¿y uznaæ za dowód dwukosmówkowoœci. 

KOSMÓWKOWOŒÆ I POWIK£ANIA CI¥¯Y

Poronienia

W ci¹¿y pojedynczej, w której potwierdzono obecnoœæ ¿ywego p³o-
du miêdzy 11+0–13+6 tygodniem ci¹¿y, ryzyko jego obumarcia lub
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poronienia przed 24. tygodniem wynosi ok. 1 proc. W ci¹¿ach
dwukosmówkowych roœnie do 2 proc., a w jednokosmówkowych
do 10 proc. (Sebire i wsp., 1997). Do tak wysokiej œmiertelnoœci
w ci¹¿ach jednokosmówkowych prowadzi wczesna postaæ ciê¿kie-
go zespo³u przetoczenia miedzy bliŸniêtami (TTTS – twin-
-to-twin transfusion syndrome). 

Zmniejszenie œmiertelnoœci w ci¹¿ach bliŸniaczych mo¿na osi¹gn¹æ
jedynie dziêki wczesnej identyfikacji ci¹¿ jednokosmówkowych
miêdzy 11+0 i 13+6 tygodniem ci¹¿y i dalszemu œcis³emu nadzoro-
wi, a w przypadku wyst¹pienia TTTS – odpowiedniemu leczeniu
z zastosowaniem fetoskopii i metody laserowej koagulacji anasto-
moz ³o¿yskowych (Ville i wsp., 1995; Senat i wsp., 2004). 

Umieralnoœæ oko³oporodowa

Umieralnoœæ oko³oporodowa wœród bliŸni¹t jest ok. 5-krotnie wy¿-
sza ni¿ w ci¹¿ach pojedynczych, g³ównie z powodu powik³añ zwi¹-
zanych z niedojrza³oœci¹ noworodków. W ci¹¿ach jednokosmówko-
wych, gdzie dochodz¹ jeszcze powik³ania zwi¹zane z TTTS, wyno-
si 5 proc., a w dwukosmówkowych – 2 proc. (Sebire i wsp., 1997). 

Poród przedwczesny

Poród przedwczesny, zw³aszcza przed 32. tygodniem ci¹¿y, nale¿y
do najpowa¿niejszych powik³añ mog¹cych wyst¹piæ w ci¹¿y. Pra-
wie wszystkie noworodki urodzone przed 24. tygodniem umiera-
j¹, a zdecydowana wiêkszoœæ urodzonych po 32. tygodniu prze¿y-
wa. Poród miêdzy 24.–32. tygodniem ci¹¿y jest zwi¹zany ze
znacznie zwiêkszonym ryzykiem œmierci noworodka oraz upoœle-
dzenia rozwoju psychoruchowego w przypadku prze¿ycia. Praw-
dopodobieñstwo wyst¹pienia samoistnego porodu przedwczesne-
go miêdzy 24.–32. tygodniem ci¹¿y wynosi ok. 1 proc. w ci¹¿ach



pojedynczych, 5 proc. w bliŸniaczych dwukosmówkowych i 10
proc. w jednokosmówkowych (Sebire i wsp., 1997). 

Ograniczenie wzrastania

W ci¹¿ach pojedynczych czêstoœæ urodzeñ noworodków z mas¹
urodzeniow¹ poni¿ej 5. centyla wynosi 5 proc., w ci¹¿ach dwuko-
smówkowych – ok. 20 proc., a w jednokosmówkowych – ok. 30
proc. (Sebire i wsp., 1997; 1998a). Ryzyko wyst¹pienia ogranicze-
nia wzrastania u obu bliŸni¹t wynosi ok. 2 proc. dla ci¹¿ dwuko-
smówkowych i 8 proc. dla jednokosmówkowych. 

W ci¹¿ach pojedynczych g³ównymi czynnikami determinuj¹cymi
wzrastanie p³odu s¹ jego potencja³ genetyczny i wydolnoœæ ³o¿y-
ska. U bliŸni¹t jednokosmówkowych czynniki te powinny byæ ta-
kie same dla obu p³odów. W zwi¹zku z tym wystêpuj¹ce miêdzy
nimi ró¿nice wzrastania mog¹ byæ wynikiem nierównego podzia³u
masy komórkowej zarodka lub niezrównowa¿onego przep³ywu
krwi przez anastomozy ³¹cz¹ce ³o¿yska obu p³odów. Poniewa¿ ok.
90 proc. ci¹¿ dwukosmówkowych to ci¹¿e dwujajowe, nierówne
wzrastanie p³odów bêdzie wynika³o z ró¿nic w ich predyspozy-
cjach genetycznych i funkcji obu ³o¿ysk. 

Stan przedrzucawkowy (pre-eclampsia) 

Czêstoœæ wystêpowania stanu przedrzucawkowego jest ok. 4-krot-
nie wiêksza w ci¹¿ach bliŸniaczych ni¿ w pojedynczych, ale nie
ró¿ni siê w sposób istotny statystycznie w ci¹¿ach jedno- i dwuko-
smówkowych (Savvidou i wsp., 2001). 

Wewn¹trzmaciczne obumarcie jednego p³odu

Obumarcie jednego z p³odów w ci¹¿y bliŸniaczej mo¿e byæ zwi¹za-
ne z niepomyœlnym rokowaniem dla drugiego bliŸniaka, ale rodzaj
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i stopieñ zagro¿enia zale¿¹ od kosmówkowoœci ci¹¿y. W ci¹¿ach po-
jedynczych œmieræ i absorpcja p³odu mo¿e prowadziæ do wyst¹pie-
nia rozsianego wykrzepiania wewn¹trznaczyniowego u ciê¿arnej.
Takie zjawisko by³o jednak¿e obserwowane wyj¹tkowo rzadko
w ci¹¿ach bliŸniaczych powik³anych œmierci¹ jednego p³odu. 

Obumarcie jednego z p³odów w ci¹¿y dwukosmówkowej niesie dla
drugiego, pozosta³ego przy ¿yciu p³odu ryzyko zwi¹zane g³ównie
z porodem przedwczesnym, do którego mo¿e prowadziæ uwolnie-
nie cytokin i prostaglandyn przez degeneruj¹ce martwe ³o¿ysko.
Ryzyko œmierci drugiego p³odu w takich przypadkach wynosi ok.
5–10 proc. W ci¹¿y jednokosmówkowej dodatkowo, oprócz zagro-
¿enia zwi¹zanego z porodem przedwczesnym, istnieje co najmniej
30-procentowe ryzyko œmierci lub upoœledzenia umys³owego
w przypadku drugiego bliŸniaka ze wzglêdu na wystêpuj¹ce epizo-
dy spadku ciœnienia. Ostre epizody spadku ciœnienia s¹ wynikiem
krwawienia z ¿ywego p³odu do martwej jednostki p³odowo-³o¿y-
skowej (Fusi i wsp., 1991). Wewn¹trzmaciczne przetoczenie krwi
do ¿ywego p³odu mo¿e zapobiec jego œmierci, jeœli zostanie prze-
prowadzone w ci¹gu 24 godz. od zgonu drugiego bliŸniaka. 

Wady rozwojowe

Wady i anomalie rozwojowe w ci¹¿ach bliŸniaczych mo¿na po-
dzieliæ na te, które stwierdza siê w ci¹¿ach pojedynczych, oraz
zwi¹zane z zaburzeniami procesu podzia³u zygoty, wystêpuj¹ce
wy³¹cznie w jednojajowych ci¹¿ach mnogich. Wady mog¹ wystê-
powaæ w odmiennych typach i ró¿nym nasileniu u obu bliŸni¹t.
Czêstoœæ wystêpowania wad wrodzonych w ci¹¿ach dwujajowych
dla ka¿dego z p³odów jest taka jak w ci¹¿ach pojedynczych, nato-
miast w jednojajowych jest 2–3-krotnie wiêksza (Burn i wsp.,
1991; Baldwin i wsp., 1994). Wystêpowanie tej samej wady u obu
p³odów jest rzadkie, stwierdzane w ok. 10 proc. dwukosmówko-
wych i 20 proc. jednokosmówkowych ci¹¿ bliŸniaczych. 
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Zespó³ przetoczenia miêdzy bliŸniêtami

W ci¹¿ach jednokosmówkowych istniej¹ anastomozy naczyniowe
w ³o¿ysku, które umo¿liwiaj¹ komunikacjê miêdzy uk³adami kr¹¿e-
nia obu p³odów. Mog¹ mieæ charakter têtniczo-têtniczy, ¿ylno-¿ylny
lub têtniczo-¿ylny. Badania anatomiczne wykaza³y, ¿e anastomozy
têtniczo-¿ylne znajduj¹ siê g³êboko w tkance ³o¿yska, ale naczynia
doprowadzaj¹ce przebiegaj¹ zawsze na jego powierzchni (Benirsch-
ke i wsp., 1973). W ok. 30 proc. jednokosmówkowych ci¹¿ bliŸnia-
czych zaburzenie równowagi przep³ywu krwi przez ³o¿yskowe po-
³¹czenia têtniczo-¿ylne od jednego p³odu – dawcy, do drugiego –
biorcy prowadzi do wyst¹pienia zespo³u przetoczenia miêdzy bliŸ-
niêtami. W po³owie przypadków ma on ciê¿ki charakter. 

TTTS ciê¿kiego stopnia, z wyst¹pieniem wielowodzia, staje siê wi-
doczny miêdzy 16.–24. tygodniem ci¹¿y. Patognomoniczne dla tego
zespo³u s¹ nastêpuj¹ce objawy stwierdzane ultrasonograficznie: wie-
lowodzie i obecnoœæ powiêkszonego pêcherza moczowego u biorcy
w wyniku poliurii oraz spowodowany anuri¹ brak pêcherza moczo-
wego u dawcy. Ten ostatni jest unieruchomiony w okolicy brzegu ³o-
¿yska lub przy œcianie macicy, uwiêziony przez zapadniêty w wyniku
bezwodzia i owiniêty wokó³ niego worek owodniowy (fot. 2.). 

FFoott..  22.. Ciê¿ki zespó³ przetoczenia miêdzy bliŸniêtami w 20. tygodniu ci¹¿y. U wykazuj¹cego poliuriê bior-
cy stwierdza siê wielowodzie, a dotkniêty anuri¹ dawca jest uwiêziony przez zapadniêty z powodu bez-
wodzia worek owodniowy tu¿ przy powierzchni ³o¿yska 
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Wczesne wykrywanie zagro¿enia TTTS

Ultrasonograficzne objawy zaburzeñ hemodynamicznych le¿¹-
cych u pod³o¿a ciê¿kiego TTTS mog¹ byæ obecne ju¿ miêdzy
11+0 i 13+6 tygodniem ci¹¿y i objawiaæ siê zwiêkszonym NT u jed-
nego lub obu p³odów. W ci¹¿ach jednokosmówkowych miêdzy
11+0 i 13+6 tygodniem ci¹¿y czêstoœæ wystêpowania zwiêkszonej
gruboœci NT u przynajmniej jednego z p³odów, u których póŸniej
pojawi siê TTTS, wynosi ok. 30 proc., w porównaniu z 10 proc.,
u których nie wyst¹pi TTTS (Sebire i wsp., 2000). 

Innym wczesnym markerem ultrasonograficznym TTTS mo¿e
byæ nieprawid³owy falowy wykres przep³ywu w przewodzie ¿yl-
nym u biorcy (Matias i wsp., 2000). Ró¿nice w d³ugoœci ciemie-
niowo-siedzeniowej miêdzy bliŸniêtami nie maj¹ wartoœci predyk-
cyjnej dla TTTS. 

FFoott..  33.. Ci¹¿a bliŸniacza jednokosmówkowa w 16. tygodniu ci¹¿y dotkniêta wczesnym TTTS. Widaæ wyraŸ-
ny fa³d b³ony rozdzielaj¹cej oba worki owodniowe, skierowany w stronê worka owodniowego biorcy,
i zwiêkszon¹ echogenicznoœæ p³ynu owodniowego u dawcy

Wczesnym objawem wyst¹pienia dysproporcji w objêtoœci p³ynu
owodniowego w TTTS jest pojawienie siê wyraŸnego sfa³dowania
b³ony oddzielaj¹cej oba worki owodniowe (fot. 3.). W ok. 30 proc.



jednokosmówkowych ci¹¿ bliŸniaczych miêdzy 15.–17. tygo-
dniem ci¹¿y pojawia siê charakterystyczny fa³d b³ony. Mniej wiê-
cej w po³owie tych przypadków (15 proc. ca³oœci) nastêpuje pro-
gresja zmian do sekwencji wielowodzie/ma³owodzie charakteryzu-
j¹cej ciê¿k¹ postaæ TTTS. U pozosta³ych 15 proc. wystêpuje œred-
niociê¿ka postaæ TTTS z utrzymuj¹c¹ siê przez ca³¹ ci¹¿ê znacz-
n¹ dysproporcj¹ dotycz¹c¹ iloœci p³ynu w obu workach owodnio-
wych i wielkoœci p³odów (Sebire i wsp., 1998b). 

W 2/3 jednokosmówkowych ci¹¿ bliŸniaczych nie stwierdza siê
sfa³dowania b³ony rozdzielaj¹cej worki owodniowe i w tych przy-
padkach ryzyko poronienia czy œmierci w okresie oko³ourodzenio-
wym w wyniku TTTS nie jest zwiêkszone. 

Zespó³ TRAP

Najbardziej ekstremaln¹ postaci¹ TTTS jest wystêpowanie tzw.
paso¿ytniczego bliŸniaka (acardiac twin), stwierdzane w ok.
1 proc. jednokosmówkowych ci¹¿ bliŸniaczych. Tak¹ sytuacjê
okreœla siê mianem zespo³u odwróconego kr¹¿enia têtniczego
miêdzy bliŸniêtami (TRAP – twin reversed arterial perfusion).
Za jej wyst¹pienie odpowiedzialne jest zaburzenie prawid³owej
perfuzji naczyniowej ³o¿yska. Biorca rozwija siê wy³¹cznie dziê-
ki istnieniu anastomoz têtniczo-têtniczych w kr¹¿eniu
³o¿yskowym kosztem dawcy, czyli tzw. pump-twin (van Allen
i wsp., 1983). Przynajmniej 50 proc. dawców ginie z powodu
niewydolnoœci miêœnia sercowego, spowodowanej przeci¹¿e-
niem kr¹¿enia albo powik³aniami, zwi¹zanymi z ciê¿kim wcze-
œniactwem. Poród przedwczesny w tych przypadkach jest kon-
sekwencj¹ wielowodzia. Wszystkie paso¿ytnicze p³ody umieraj¹
w wyniku wspó³istniej¹cych licznych wad wrodzonych. Mo¿li-
woœci interwencji wewn¹trzmacicznej pod kontrol¹ ultrasono-
graficzn¹ sprowadzaj¹ siê do zatrzymania dop³ywu krwi do
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acardiac twin przy u¿yciu diatermii – koagulacji naczyñ pêpowi-
ny lub laserowej koagulacji naczyñ pêpowinowych w ich odcin-
ku przebiegaj¹cym wewn¹trz jamy brzusznej. Zabieg ten wyko-
nuje siê ok. 16. tygodnia ci¹¿y. 

ZABURZENIA CHROMOSOMALNE W CI¥¯ACH MNOGICH

Diagnostyka prenatalna zaburzeñ chromosomalnych w ci¹¿ach
mnogich jest bardziej skomplikowana, poniewa¿, po pierwsze,
techniki inwazyjne mog¹ dostarczaæ niejednoznacznych wyników
i byæ zwi¹zane ze zwiêkszonym ryzykiem poronienia, a, po drugie,
aberracja mo¿e wystêpowaæ tylko u jednego z p³odów. 

Amniocenteza u bliŸni¹t pozwala na uzyskanie prawid³owej próbki
do oznaczenia kariotypu u obu p³odów, a ryzyko utraty ci¹¿y wyno-
si ok. 2 proc. W przypadku biopsji kosmówki ryzyko zwi¹zane
z zabiegiem wynosi ok. 1 proc., ale te¿ w ok. 1 proc. przypadków
mo¿e dojœæ do b³êdu diagnostycznego w wyniku 2-krotnego wyko-
nania biopsji tej samej kosmówki lub zanieczyszczenia próbki. 

ZZnnaacczzeenniiee  pprreennaattaallnneeggoo  ookkrreeœœlleenniiaa  kkoossmmóówwkkoowwooœœccii  ccii¹¹¿¿yy

•• Rokowanie w ci¹¿y bliŸniaczej zale¿y w wiêkszym stopniu od jej
kosmówkowoœci ni¿ zygotycznoœci. 

•• U bliŸni¹t jednokosmówkowych ryzyko poronienia, zgonu
w okresie oko³ourodzeniowym, porodu przedwczesnego, we-
wn¹trzmacicznego ograniczenia wzrastania p³odu i wyst¹pienia
nieprawid³owoœci rozwojowych u p³odu, jest znacznie wiêksze ni¿
u dwukosmówkowych. 

•• Œmieræ jednego z bliŸni¹t w ci¹¿y jednokosmówkowej jest zwi¹-
zana z du¿ym ryzykiem nag³ej œmierci czy te¿ wyst¹pienia ciê¿kie-
go uszkodzenia mózgu u pozosta³ego przy ¿yciu p³odu. 
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Skrining na podstawie wieku matki

W ci¹¿ach dwujajowych ryzyko wyst¹pienia zaburzeñ chromo-
somalnych zwi¹zanych z wiekiem matki dla ka¿dego z bliŸni¹t
jest takie samo jak w ci¹¿ach pojedynczych. W zwi¹zku z tym
prawdopodobieñstwo, ¿e przynajmniej jeden z p³odów bêdzie
dotkniêty aberracj¹ chromosomaln¹, jest 2-krotnie wiêksze ni¿
w ci¹¿y pojedynczej. Poniewa¿ czêstoœæ wystêpowania ci¹¿ dwu-
jajowych roœnie z wiekiem, odsetek ci¹¿ bliŸniaczych, w których
wystêpuje defekt chromosomalny, jest wiêkszy ni¿ wœród ci¹¿
pojedynczych. 

W ci¹¿ach bliŸniaczych jednojajowych ryzyko pojawienia siê za-
burzenia chromosomalnego jest takie samo jak w pojedynczych
i w przewa¿aj¹cej wiêkszoœci przypadków dotkniête s¹ nim oba
p³ody. 

Wzglêdny stosunek samoistnych ci¹¿ dwujajowych do jednoja-
jowych w populacji kaukaskiej wynosi ok. 2:1. Wobec tego mo¿-
na siê spodziewaæ, ¿e czêstoœæ wystêpowania zaburzeñ chromo-
somalnych, dotycz¹cych przynajmniej jednego z bliŸni¹t, bêdzie
ok. 1,6 razy wiêksza ni¿ w ci¹¿ach pojedynczych. 

W celu udzielenia informacji rodzicom mo¿na ustaliæ na podsta-
wie kosmówkowoœci ci¹¿y bardziej precyzyjne ryzyko dla obu
p³odów lub ka¿dego z osobna. W przypadku ci¹¿y jednoko-
smówkowej mo¿na stwierdziæ, ¿e ryzyko jest podobne jak w ci¹-
¿y pojedynczej i jeœli wyst¹pi aberracja, to oba p³ody bêd¹ ni¹
dotkniête. Jeœli ci¹¿a jest dwukosmówkowa, wtedy nale¿y powie-
dzieæ rodzicom, ¿e ryzyko wyst¹pienia zaburzenia tylko u jedne-
go p³odu jest ok. 2-krotnie wiêksze ni¿ w ci¹¿y pojedynczej, na-
tomiast prawdopodobieñstwo, ¿e pojawi siê ono u obu p³odów,
oblicza siê, podnosz¹c ryzyko dla ci¹¿y pojedynczej do kwadra-



tu. Przyk³adowo – u 40-letniej kobiety ryzyko wyst¹pienia triso-
mii 21, uzyskane w oparciu o wiek, wynosi ok. 1:100; w ci¹¿y
bliŸniaczej dwujajowej ryzyko, ¿e aberracja bêdzie dotyczy³a tyl-
ko jednego z p³odów = 1:50 (1:100 + 1:100), natomiast ryzy-
ko, ¿e oba p³ody bêd¹ mia³y nieprawid³owy kariotyp = 1:10 000 
(1:100 x 1:100). To oczywiœcie pewne uproszczenie, jako ¿e ci¹-
¿e jednokosmówkowe s¹ zawsze jednojajowe, ale tylko ok. 90
proc. ci¹¿ dwukosmówkowych jest dwujajowych. 

Skrining w 2. trymestrze 
w oparciu o markery biochemiczne 

W ci¹¿ach pojedynczych skrining w oparciu o kombinacjê wie-
ku ciê¿arnej i markery biochemiczne w surowicy krwi umo¿liwia
zidentyfikowanie 50–70 proc. przypadków trisomii 21 dla
5 proc. FPR (Cuckle i wsp., 1998). 

W ci¹¿ach bliŸniaczych mediany dla wartoœci markerów wystê-
puj¹cych w surowicy, takich jak AFP, hCG, wolna podjednost-
ka β-hCG i inhibina A, s¹ mniej wiêcej 2-krotnie wy¿sze ni¿
w ci¹¿ach pojedynczych. Obliczono, ¿e odpowiednia modyfika-
cja modelu matematycznego stosowanego do obliczania ryzyka
powinna umo¿liwiæ zidentyfikowanie ok. 45 proc. nieprawid³o-
wych p³odów przy 5 proc. FPR (Cuckle i wsp., 1998). 

Nawet jeœli badania prospektywne wyka¿¹, ¿e skrining bioche-
miczny w ci¹¿ach bliŸniaczych jest efektywny, nale¿y jeszcze
okreœliæ wartoœæ DR dla odpowiednio niskiego FPR. Jest to
o tyle istotne, ¿e diagnostyka inwazyjna u bliŸni¹t jest technicz-
nie znacznie trudniejsza. Natomiast jeœli wynik badania przesie-
wowego bêdzie pozytywny, metoda ta, niestety, nie pozwala na
zidentyfikowanie p³odu, którego dotyczy defekt. 
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Skrining na podstawie pomiaru NT

W ci¹¿ach bliŸniaczych dwukosmówkowych wartoœci DR
(75–80 proc.) i FPR (5 proc. dla ka¿dego z p³odów, czyli 10
proc. dla ci¹¿y) skriningu w kierunku trisomii 21 w oparciu
o pomiar NT s¹ podobne jak w ci¹¿ach pojedynczych (Sebire
1996a; 1996b). Specyficzne dla ka¿dej pacjentki ryzyko trisomii
21 oblicza siê dla ka¿dego p³odu w oparciu o wiek matki i gru-
boœæ NT. 

W ci¹¿ach jednokosmówkowych FPR dla skriningu NT (8
proc. dla ka¿dego z p³odów i 14 proc. dla ci¹¿y) jest wy¿sze ni¿
w ci¹¿ach dwukosmówkowych, poniewa¿ zwiêkszone NT tak¿e
jest wczesnym objawem TTTS. Ryzyko wyst¹pienia trisomii 21
jest obliczane dla ka¿dego z p³odów na podstawie wieku ciê¿ar-
nej i pomiaru NT – œrednia z obu wartoœci stanowi wartoœæ ry-
zyka dla ca³ej ci¹¿y. 

Skrining w oparciu o NT i markery biochemiczne w surowicy

W prawid³owych ci¹¿ach bliŸniaczych, w porównaniu z poje-
dynczymi, mediana stê¿enia zarówno wolnej podjednostki 
β-hCG, jak i PAPP-A, skorygowana wzglêdem wieku matki
wynosi ok. 2,0 MoM. W ci¹¿y bliŸniaczej dotkniêtej trisomi¹
21 mediana wolnej podjednostki β-hCG jest znacz¹co wy¿sza,
a PAPP-A – ni¿sza ni¿ w przypadku bliŸni¹t o prawid³owym
kariotypie. Dla FPR wynosz¹cego 10 proc. (w porównaniu
z 5 proc. w ci¹¿ach pojedynczych) skrining za pomoc¹ kombi-
nacji NT i markerów biochemicznch w surowicy krwi ciê¿arnej
pozwala na zidentyfikowanie ok. 85–90 proc. ci¹¿ dotkniêtych
trisomi¹ 21 (Spencer i Nicolaides, 2003). Kosmówkowoœæ nie
ma znacz¹cego wp³ywu na wartoœci wolnej podjednostki β-hCG
i PAPP-A w surowicy krwi ciê¿arnej w 1. trymestrze. 
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dynczych. 
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dów i 14 proc. dla ci¹¿y) jest wy¿szy ni¿ w dwukosmówkowych,
poniewa¿ zwiêkszony NT jest wczesnym objawem TTTS. 
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•• Skrining na podstawie pomiaru NT i markerów biochemicznych
w surowicy pozwala na zidentyfikowanie ok. 85–90 proc. p³odów
z trisomi¹ 21 dla FPR = 10 proc. (w porównaniu z 5 proc. dla
ci¹¿ pojedynczych). 
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