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Introducere

Anomalia congenitală este definită ca orice defect structural observat la na tere. Acesteș

defecte pot fi cauzate de factori genetici sau post expunere la factori de mediu, totu i pentruș

majoritatea etiologia rămâne necunoscută. 

Există termeni specifici ce descriu anomaliile congenitale:

 Malforma iile  sunt  defecte  ale  organelor  sau  păr ilor  corpului  datorate  unuiț ț

proces intrinsec de dezvoltare anormal. 

 Deformările  sunt  anomalii  ale  păr ilor  corpului  datorate  unor  for e  mecaniceț ț

extrinseci ce modifică intrauterin o structură corect formată.

 Displaziile se referă la anomalii ce rezultă din organizarea anormală a celulelor

în esuturi.ț

 Sindomul este definit ca o suită de anomalii ce se petrec împreună, prezentând

semne i simptome specifice.ș

Malforma iile sunt defecte ale organelor sau păr ilor corpului datorită unei dezvoltăriț ț

defectuoase. În procesul dezvoltării, o structură nu este formată, este formată par ial sau esteț

formată într-un mod anormal.

Cel mai des malforma iile sunt rezultatul unui defect în dezvoltarea embrionică. A adar,ț ș

majoritatea au loc înainte de 8 săptămâni post concep ie. Există totu i i malforma ii ce aparț ș ș ț

după această perioadă, în organe care se dezvoltă sau continuă să se dezvolte, ca de exemplu

sistemul nervos central, organele genitale interne i externe, din ii.ș ț

Principalii  factori  cauzatori  de  malforma ii  fetale  sunt  genetici  i  factori  de  mediuț ș

teratogeni. Malforma iile cu etiologie necunoscută sunt cel mai probabil datorate unei condi iiț ț

monogenice neidentificată încă, muta ii somatice apărute la un stadiu precoce al dezvoltării,ț

combina ii  de  factori  genetici,  sau  patologii  multifactoriale  ce  rezultă  din  interac iunea  aț ț

multiple gene sau factori de mediu.

Malforma iile sunt clasificate ca majore i minore. Malforma iile majore sunt cele careț ș ț

au implica ii medicale i sociale. Acestea pot fi incompatibile cu via a, să amenin e via a, săț ș ț ț ț

necesite  opera ii  chirurgicale  complexe.  Prevalen a  malforma iilor  majore  este  de  2-4%,ț ț ț

depinzând în func ie de popula ia intervievată i de metodele de diagnostic disponibile.ț ț ș
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Malforma iile  minore  au  în  special  semnifica ie  cosmetică.  Foarte  rar  au  implica iiț ț ț

medicale sau necesită rezolvare chirurgicală. Ele reprezintă o varia ie normală în popula iaț ț

generală. Malforma iile minore sunt comune, totu i prevalen a acestora în popula ie variazăț ș ț ț

foarte mult în studii.

Istoria screening-ului i  diagnosticului antenetal  debutează în 1958, o dată cu primaș

lucrare publicată despre ecografia antenatală, urmată în 1968 de primul diagnostic de trisomie

21  realizat  antenetal.  În  60  de  ani,  screening-ul  i  diagnosticul  antenatal  s-au  dezvoltatș

continuu,  ajungând  să  fie  la  momentul  actual  parte  din  rutina  urmăririi  prenatale.

Îmbunătă irile  tehnologice,  ale  tehnicilor  de  scanare  ecografică  i  testelor  diagnostice  auț ș

condus la cre terea sensibilită ii i specificită ii metodelor de screening i diagnostic antenatalș ț ș ț ș

al malforma iilor fetale.ț

Principalele metode de screening antenatal al malforma iilor fetale utilizate actual se potț

realiza încă din primul trimestru de sarcină cu ajutorul dublu testului. Trimestrul al doilea are

ca  i  principală  metodă  triplul  test.  Multiple  variante  ale  acestora,  cu  axare  pe  diverseș

combina ii de hormoni i markeri specifici sarcinii au apărut, oferind rate mari de detec ie aț ș ț

principalelor sindroame genetice (Sindrom Down, Edwards i Patau).ș

La limita dintre screening i diagnostic se află cea mai nouă variantă de testare – non-ș

invazivă (NIPT). NIPT-ul se bazează pe investigarea ADN-ului liber fetal existent în circula iaț

maternă, încă de la 9 săptămâni de sarcină. Lansat în 2011, acesta a prins în doar câ iva ani oț

mare  amploare  datorită  ratelor  mari  de  specificitate  i  sensibilitate  relevate  de  studiileș

interna ionale, fără posibilitatea unui consens asupra apartenen ei la metodă de screening sauț ț

diagnostic.

Ecografia,  metodă  atât  de  screening  cât  i  de  diagnostic  în  func ie  de  defecteleș ț

observate, se bucură de deschidere din partea pacientelor datorită posibilită ii de interac iuneț ț

cu fătul pe care le-o oferă. Ecografia este i cel mai probabil va rămâne cea mai la îndemânăș

metodă de urmărire a stării de bine a fătului datorită costurilor reduse pe care le implică. De

asemenea,  nu sunt de neglijat,  toate studiile  i  descoperirile realizate în  acest  domeniu înș

fiecare an.

Diagnosticul antenatal cuprinde i el o paletă generoasă de metode de testare. Cea maiș

nou adăugată, oferită cuplurilor cu infertilitate ce apelează la metode artificiale de concep ieț

(specific  fertilizarea  în  vitro)  este  diagnosticul  preimplanta ional  cu  realizarea  cariotipăriiț

produsului  de  concep ie,  încă  dinaintea  introducerii  acestuia  în  uterul  mamei.  Celelalteț
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metode, consacrate în lumea obstetricii sunt biopsia de vilozită i coriale i amniocenteza. Niciț ș

pe acestea nu le-a ocolit evolu ia, un mare plus fiind adus prin scăderea marcabilă a ratelor deț

pierdere a sarcinii post procedură.

Scopul primar al screening-ului i diagnosticului antenatal al malforma iilor fetale esteș ț

cel de preven ie în apari ia malforma iilor fetale majore cu impact puternic medical, social iț ț ț ș

mai ales psihologic. Trebuie re inut i faptul că un diagnostic antenatal cert oferă posibilitateaț ș

unei pregătiri prealabile a unor posibile tratamente (chirurgicale i medicamentoase) spre unș

mai bun management al viitorului nou-născut.

i  atunci,  având  în  fa ă  această  multitudine  de  metode  de  screening  i  diagnosticȘ ț ș

antenatal cum putem noi să le optimizăm? ... Rezolvând una dintre problemele perpetuum

existente în domeniul medicinii: INFORMAREA.

Într-o eră a tehnologiei, a multiplelor canale de informare disponibile, există totu i oș

pondere relativ mare de paciente ce nu cunosc principalele metode de screening i diagnosticș

antenatal al malforma iilor fetale, ce nu în eleg importan a acestora,  în special datorită unorț ț ț

surse de informare eronate sau incomplete.

Încă din 1800, s-a accentuat că pentru realizarea unui diagnostic corect i existen a uneiș ț

complian e crescute a  pacientului  fa ă de tratament  este  necesară în  primul rând o rela ieț ț ț

medic-pacient solidă. Timpul însă a trecut de atunci i a adus cu sine progresul, inclusiv înș

această  sferă,  discu ii  intense  realizându-se  pe  tema momentului  ata amentului  mamei  deț ș

sarcină  i  importan a  acestuia  în  deciziile  referitoare  la  sarcină,  importan a  gradului  deș ț ț

religiozitate al pacientei i alte teme menite să influen eze rela ia medic-pacient. S-au tentatș ț ț

multiple abordări, cel mai nou trend îmbră isând ideea că mama este liberă să ia decizii înț

ceea ce prive te sarcina, fără influen a medicului, dar cu o informare prealabilă pertinentă.ș ț

Concluzia  celor  de  mai  sus  vine  să  sublinieze  nevoia  unui  studiu  extins  care  să

sublinieze în partea generală stadiul actual al cunoa terii cu privire la principalele metode deș

screening i diagnostic al malforma iilor fetale,  partea specială prezentând rezultatele unuiș ț

studiu  despre  nivelul  de  cunoa tere  i  atitudinea  pacientelor  cu  privire  la  metodele  deș ș

screening i diagnostic antenatal  i posibile scenarii  despre acestea.  Finalitatea studiului oș ș

prezintă  bro ura  de  informare  ce  vine  în  sprijinul  atât  al  pacien ilor,  prin  limbajul  u orș ț ș

accesibil, eliminarea necesită ii de informare din surse secundare nesigure cât i în sprijinulț ș

medicilor prin apropierea de standardele de urmărire a sarcinii prezente interna ional.ț
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Metodologia cercetării

Justificarea alegerii temei

Tema aleasă are la bază constatarea în cursul practicii obstetricale a lipsei de informare

a pacientelor cu privire la principalele metode de screening i diagnostic antenatal.ș

Trendul evolu ionist continuu al medicinii face ca nevoia de informare a pacientelor săț

fie  în  continuă cre tere.  Având în vedere tendin a pacientelor  de a  apela  ini ial  la  mediulș ț ț

virtual (internet), sursă nu întotdeauna de încredere, este imperios necesară realizarea unui

protocol informativ pentru acestea.

La nivel mondial, accentul general se pune pe optimizarea rela iei medic – pacient cuț

scopul  unei  complian e  crescute a  acestora atât  fa ă de metodele de diagnostic,  cât  i  deț ț ș

tratament.

Implica iile  unui  produs de concep ie anormal genetic  sau structural  sunt  complexe,ț ț

acoperind atât planul socio-economic, cât poate mult mai important planul psihologic.

Tot acest cadru creează necesitatea unui studiu al nivelului de cuno tin e al pacientelorș ț

cu privire la principalele metode de screening i diagnostic antenatal, corelarea acestora cuș

principalele caracteristici demografice (vârstă, nivel de studii, mediu de provenien ă, religie)ț

i încercarea de a optimiza în func ie de rezultate rela ia medic – pacient.ș ț ț

În  plus,  Strategia  Na ională  de  Sănătate  2014-2020,  ”Sănătate  pentru  prosperitate”,ț

referindu-se  la  starea  de  sănătate  a  gravidei  i  copilului  ca  prioritate  a  sănătă ii  publice,ș ț

prevede ca măsură i direc ie de ac iune: ș ț ț

„e.  Creşterea  gradului  de  informare  a  populaţiei  generale  şi  ţintirea  familiilor  şi

copiilor cu risc crescut, vulnerabile, prin măsuri de intervenţie la nivel de comunitate

(outreach)  pentru  informare,  educare  şi  consiliere  ajustate  nevoilor.

(4.1 Aria  strategică de interven ie 1: Sănătate  publică,  OG.1. Îmbunătătirea stării  deț

sănătate şi nutritie a femeii şi copilului”, Obiectivul Strategic 1.1. Îmbunătătirea stării

de sănătate ş nutritie a mamei şi copilui şi reducerea riscului de deces infantil şi matern,

Anexa 1, pag. 30 – 31).

În acest context, Ministerul Sănătă ii va derula 5 programe na ionale de screening cuț ț

finan are  europeană  nerambursabile.  Unul  dintre  aceste  programe  este  dedicat  Mamei  iț ș

Copilului:

”În  primă  etapă  vor  fi  alocate  3  milioane  de  euro  pentru  dezvoltarea  registrelor
na ionale  pentru programele regionale de  îngrijire a gravidei  i  copilului  şi  pentruț ș
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organizarea programe de formare profesională specifică pentru personalul implicat în
îngrijirea  gravidei  i  copilului.  Programele  de  formare vor  putea  include  personalș
medical din toate cele 8 regiuni de dezvoltare ale României.
În  cea  de-a  doua  etapă  vor  fi  implementate  programe  şi  servicii  de  sănătate  de
preven ie, depistare precoce, diagnostic i tratament precoce prenatal: consult medicinaț ș
de  familie,  consult  de  specialitate  obstetrică-ginecologie,  analize  laborator, analize
prenatale: test combinat (trimestrul I): ecografie, biochimie i interpretarea rezultatuluiș
ob inut, morfologia fetală de trimestrul II (ecografia morfologică), amniocenteza etc.ț
Tot în contextul proiectelor vor putea fi achiziţionate echipamente necesare activită ilor.ț
Pentru etapa II vor fi alocate 16 milioane de euro (2 milioane de euro pentru fiecare
regiune de dezvoltare). ”
http://www.ms.ro/2017/10/06/ministerul-sanatatii-va-demara-5-programe-nationale-de-
screening-cu-finantare-europeana-nerambursabila/ [110]

Acestea sunt  doar câteva dintre motivele care justifică alegerea temei studiului doctoral

i interesul pentru  cre terea gradului de informare a femeilor gravide. Prin educarea acestoraș ș

se vizează responsabilizarea lor i implicarea lor în luarea deciziilor legate de propria sănătateș

(gravidele pot lua decizii despre sănătatea lor în cuno tin ă de cauză, dacă sunt în măsură săs t

acceseze toate informa iile relevante necesare, într-un format u or de în eles).t s t

Scopul i obiectivele lucrăriiș

Scopul lucrării

Utilizarea optimă a metodelor de screening i diagnostic prenatal prin cre terea graduluiș ș

de informare i educare a pacientelor cu privire la detectarea unui risc poten ial de anomalieș ț

congenitală / detectarea prezen ei sau absen ei anomaliei congenitale prin tehnici invazive sauț ț

neinvazive

Obiectivele lucrării

1. Certificarea  nivelului  de  informare  al  pacientelor  gravide  cu  privire  la

principalele metode de screening i diagnostic prenatal i identificarea principalelor nevoi aleș ș

acestora. 
2. Identificarea  determinan ilor  (biologici,  socio-demografici,  atitudinali)  aiț

nivelului de cunoa tere privind metodele de screening i diagnostic prenatal al malforma iilorș ș ț

fetale

3. Crearea i implementarea la nivel na ional a unui material informativ (denumită înș ț

continuare „bro ură”) cu expunere detaliată a principalelor metode de screening i diagnostic,ș ș
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conform cu rezultatele ob inute din Obiectivul 1 i 2, pentru a cre te capacitatea pacientelorț ș ș

de a lua o decizie informată, cu impact:

a. La nivel de CUNOA TERE: prin punerea la dispozi ie de informa ii pertinenteȘ ț ț

privind metodele de screening i diagnostic antenatal al malforma iilor fetaleș ț
b. La nivel  de  ATITUDINE:  prin scoaterea în  eviden ă  a  consecin elor  ce potț ț

rezulta în cazul asumării unor atitudini riscante. 

Ipotezele cercetării

IPOTEZA 1:  Pacientele prezintă un grad de informare scăzut  privind malforma iileț

fetale i modul de diagnosticare al acestoraș

IPOTEZA  2:  Resursele  biologice,  sociale  i  atitudinale  pe  care  pacientele  le  auș

disponibile influen ează atitudinea acestora fa ă de malforma iile fetale, în două feluri: ț ț ț

a) DIRECT

b) INDIRECT: influen ează nivelul de cunoa tere privind malforma iile fetale, care laț ș ț

rândul său influen ează atitudinea fa ă de malforma iile fetaleț ț ț

RESURSE INDEPENDENTE / PRIMARE

BIOLOGICE / STATUS / VALORI

RESURSE INTERMEDIARE: INFORMA IEȚ

CUNOA TERE DESPRE MALFORMA IIȘ Ț

CONSECIN ĂȚ

ATITUDINE FA Ă DE MALFORMA IIȚ Ț

Fig. 1 Schema teoretică. Lan ul cauzalț
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Structura lotului

Studiul prezentat este un studiu retrospectiv realizat în perioada octombrie 2016 – iunie

2017 în cadrul Spitalului Clinic de Obstetrică – Ginecologie "Prof. Dr. Panait Sîrbu". 

Metoda de studiu este reprezentată de ancheta de opinie pe baza de interviu structurat.

Instrumentul folosit în cadrul acestei metode este chestionarul de opinie autoaplicat con inândț

31 de întrebări închise i deschise. Lotul studiat este compus din 364 de cazuri, paciente ce auș

răspuns întrebărilor chestionarului i au semnat consim ământul informat pentru prelucrareaș ț

datelor. S-au depus toate eforturile astfel încât subiec ii să fie selecta i aleatoriu sau cvasi-ț ț

aleatoriu  i  selec ia  acestora  să  nu  fie  supusă  unor  directivită i  care  să  influen ezeș ț ț ț

reprezentativitatea e antionului ales. ș

Pentru  asigurarea  reprezentativită ii,  s-a  inut  cont  de  informa iile  oficiale  avute  laț ț ț

dispozi ie privind internările din Spitalul Clinic de Obstetrică – Ginecologie "Prof. Dr. Panaitț

Sîrbu" în anul 2016 (6,524 cazuri). Variabilele de ponderare avute la dispozi ie i folosite înț ș

ponderare au fost VÂRSTĂ, EDUCA IE i OCUPA IE. Variabila MEDIU REZIDEN IAL,Ț ș Ț Ț

de i  în  construc ia  structurii  chestionarului  se  dorea  a  fi  folosită  i  ea  drept  variabilă  deș ț ș

ponderare, nu a putut fi folosită datorită lipsei datelor în acest sens din baza de date privind

internările din Spitalul Clinic de Obstetrică – Ginecologie "Prof. Dr. Panait Sîrbu". 

În urma analizei diferen ei dintre structura internărilor din Spitalul Clinic de Obstetricăț

– Ginecologie "Prof. Dr. Panait Sîrbu" i structura respondentelor din cercetarea noastră, aș

rezultat  că structura e antionului  prezintă  resurse de vârstă  i  simbolice ceva mai ridicateș ș

decât structura internărilor din anul 2016 (respondente ceva mai tinere, cu mai multă educa ieț

i pondere mai ridicată de persoane întreprinzătoare). ș

Aceste  diferen e au fost  neutralizate  în  urma ponderării  bazei  de date,  rezultând unț

e antion ponderat reprezentativ, cu structura asemănătoare cu cea identificată pe baza analizeiș

internărilor din Spitalul Clinic de Obstetrică – Ginecologie "Prof. Dr. Panait Sîrbu" în anul

2016.  Ponderarea  a  fost  una de tip  rim weighting,  cu coeficien i  rezulta i  din  ponderareaț ț

succesivă a fiecăreia dintre cele trei variabile de ponderare (vârstă, educa ie, ocupa ie). ț ț
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Criterii de includere i excludereș

Criterii de includere

a. Paciente gravide sau lehuze (primele 7 zile post-partum) la momentul realizării

interviului
b. Paciente capabile să scrie i să citească pentru a completa individual, fără a fiș

influen ateț
c. Paciente  cu  vârsta  minimă  16  ani,  pentru  a  putea  semna  individual

consim ământul informat (în practica obstetricală, vârsta de 16 ani este cea minimă pentruț

decizii legale cu privire la situa ia medicală personală i a fătului) ț ș
Criterii de excludere
a. Paciente  ce  nu  au  finalizat  completarea  interviului  sau  nu  au  semnat

consim ământul informat. ț

Limitări de culegere a datelor de la paciente

În ciuda eforturilor depuse de a ob ine completarea răspunsurilor din chestionar de cătreț

toate pacientele care au corespuns criteriilor de includere i cărora li  s-a propus aplicareaș

chestionarului, o parte din acestea fie au refuzat, fie nu au răspuns la toate întrebările din

chestionar, fie nu au semnat consim ământul informat. ț
Astfel, dintr-un număr total de 450 de paciente care au corespuns criteriilor de includere

i cărora li s-a propus chestionarul de opinie spre citire i completare, am ob inut răspunsuriș ș ț

complete de la 364 dintre acestea. A rezultat astfel o rată de răspuns de 81%, respectiv o rată

de refuz de 19%. 

Faptul  că  o  pondere  semnificativă  din  paciente  (19% din  total  cele  abordate,  adică

aproximativ  o  cincime)  a  refuzat  să  răspundă denotă  o  lipsă  de  interes  fa ă  de  subiectulț

malforma iilor fetale i a metodelor de screening i diagnostic,  aspect ce reprezintă însu iț ș ș ș

principalul motiv de realizare a cercetării noastre. 
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Variabilele analizate

Variabilele independente

Variabilele independente au fost construite în func ie de tipurile de resurse determinanteț

Resursele biologice

 Vârsta

 Familiaritatea cu situa ia de maternitateț

o Numărul de na teriș

o Modalitatea de ob inere a sarciniiț

 Antecedentele

o Heredocolaterale

o Personale

Resursele social-simbolice

 Statusul social

o Educa ieț

o Ocupa ieț

o Mediu de provenien ăț

 Statusul matrimonial

Resursele atitudinale

 Religiozitate

 Sursele preferate de informare privind protocolul de urmărire a sarcinii

 Preocuparea fa ă de riscul de na tere a unui copil cu malforma ii congenitaleț ș ț

 Evaluarea utilită ii identificării precoce a riscului de malforma ii fetaleț ț
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Variabilele dependente

Variabilele dependente au fost cele privind cunoa terea i atitudinea fa ă de metodele deș ș ț

screening i  diagnostic  al  malforma iilor  fetale  (pe scurt,  în  titlurile  următoare,  “subiectulș ț

cercetării”)

Cunoa terea subiectului cercetăriiș

 Cunoa terea sindromului Downș

 Cunoa terea malforma iei fetaleș ț

 Cunoa terea semnifica iei testelor de screening al malforma iilor fetaleș ț ț

 Cunoa terea metodelor de diagnostic pozitiv al malforma iilor fetaleș ț

o Biopsia de vilozită i corialeț

o Amniocenteza

o Ecografia

Atitudinea fa ă de subiectul cercetăriiț

 Atitudinea  la  momentul  unui  diagnostic  pozitiv  de  malforma ie  fetală  –ț

întreruperea sau continuarea sarcinii

 Responsabilitatea pentru na terea unui copil cu malforma ii fetaleș ț

 Factorii care influen ează continuarea investiga iilorț ț

 Evaluarea calită ii informa iei privind screening / diagnostic primită de la mediciț ț

 Momentul ata amentului fa ă de fătș ț

 Factori  ce  influen ează  decizia  în  momentul  unui  diagnostic  pozitiv  deț

malforma ie fetalăț

 Utilitatea bro urii de informare ș
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Valorificarea cercetării

„Scorul”. Propunere de scor rapid de evaluare a nivelului de informare

a pacientelor

Pe baza analizei acestor diferen ieri, propunem următorul scor de evaluare a nivelului deț

cunoa tere al pacientelor privind malforma iile fetale i principalele metode de screening iș ț ș ș

diagnostic  al  acestora.  Observa ie:  în  urma analizelor  bivariate,  considerăm că  variabileleț

„Modalitate de ob inere a na terii” i „Religiozitate” diferen iază slab, drept pentru care nu leț ș ș ț

includem în construc ia scorului. ț

Tabel 5.2. Scor rapid de evaluare a nivelului de informare a pacientelor

PUNCTAJ SCOR
VÂRSTA 35+ ANI + 1 |__|

NR NA TERIȘ 0

2+

+ 1

- 1 |__|

EDUCA IEȚ PRIMARE

MEDII

SUPERIOARE

- 2

- 1

+ 2
|__|

OCUPA IEȚ FĂRĂ

ANGAJATĂ

- 1

+ 1
|__|

REZIDEN ĂȚ RURAL

URBAN

- 2

+ 2 |__|

UTILITATE ESTIMARE 

PRECOCE RISC

NU

DA

- 1

+ 1 |__|

TOTAL |__|

Intervalul  în  care  variază  acest  scor  este  între  -4  i  8.  Propunem  drept  scor  deș

aten ionare tot ce este sub 2. ț

Considerăm calcularea acestui scor ca fiind utilă pentru practica medicală obstetricală,

u urând identificarea categoriilor de paciente cu deficit de cunoa tere. ș ș
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„Bro ura”. Materialul realizat pentru atingerea obiectivelor studiuluiș

Pe baza analizei datelor din cercetare i îndeosebi pe baza concluziilor trase, care auș

eviden iat  un nivel  scăzut  de cunoa tere  al  pacientelor   privind  metodele  de  screening iț ș ș

diagnostic al malforma iilor fetale,  am elaborat un material informativ („bro ura”), redactatț ș

într-un limbaj adecvat publicului larg, ce ne dorim a fi implementat la nivel na ional. Bro uraț ș

se adresează acelor subiecte, opera ionalizate prin întrebări în chestionarul de opinie, la adresaț

cărora pacientele au dat dovadă de un nivel scăzut de cunoa tere. Realizarea  acestui materialș

informativ vine să îndeplinească cel de-al treilea obiectiv al studiului doctoral.

În rândurile următoare prezentăm această propunere de material informativ. 

* * *

Screening-ul i diagnosticul malforma iilor fetaleș ț

- Tot ce trebuie să ti i –ș ț

Bro ura de fa ă vine în completarea discu iilor purtate cu medicul care vă îngrije teș ț ț ș

sarcina.  Nu  ezitati  să  pune i  întrebări,  să  vă  prezenta i  temerile  i  să  anun a i  oriceț ț ș ț ț

probleme apar în cursul sarcinii!

Ce este malforma ia fetală?ț

Malforma iile  fetale  sunt  defecte  ce  pot  apărea  la  nivelul  esuturilor,  organelor  sauț ț

păr ilor  corpului.  Acestea pot  să  fie  de cauză genetică sau datorită  unor  factori  de mediuț

teratogeni(factori externi ce pot influen a negativ dezvoltarea normală a fătului). ț

Există malforma ii fetale majore – unele incompatibile cu via a, celelalte cu implica iiț ț ț

majore medicale, sociale i psihologice asupra viitorului nou-născut. În această categorie seș

încadrează i sindroamele cele mai cunoscute – Sindromul Down, Edwards i Patau.ș ș

O a doua categorie cuprinde malforma iile fetale minore – ce au cel mai adesea doarț

semnifica ie cosmetică fără implica ii medicale asupra noului născut. Ele reprezintă varia iuniț ț ț

ale normalului.

Corpul uman are la baza sa, ca i piatră de temelie, celula. În interiorul fiecărei celule seș

regăsesc mici structuri denumite cromozomi(purtători ai informa iei genetice). Fiecare celulăț

umană are 23 de perechi de cromozomi, rezultând un număr de 46 în total. Dintre ace tia 2ș

sunt cei care dau sexul viitorul făt (XX – fată, XY-băiat). Malforma iile genetice fetale aparț

atunci  când  o  problemă  apărută  la  ovulul  mamei  sau  spermatozoidul  tatălui  se  transmit
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viitorului copil, practic existând fie un cromozom în plus, fie unul în minus, sau uneori doar

un fragment al unui cromozom fiind afectat.

Ce este Sindromul Down?

Sindromul Down, ce este cunoscut de asemenea ca i Trisomia 21 (T21) este cauzat deș

existen a în fiecare celulă a unui cromozom 21 în plus.ț

Persoanele  afectate  de  sindromul  Down  prezintă  afectare  atât  intelectuală  cât  iș

probleme de sănătate. Din punct de vedere intelectual nimeni nu poate să tie cât de afectat oș

să fie un copil cu sindrom Down, existând variante blânde (mici dificultă i în îndeplinireaț

unor activită i cotidiene) i variante severe (intelect foarte scăzut cu dependen a continuă de oț ș ț

persoană inclusiv pentru activită ile necesare supravie uirii – hrănire, igienă personală). ț ț

Problemele de sănătate cele mai des întâlnite la un copil cu sindrom Down sunt cele

cardiace, de vedere i auz. Acestea ca i cele legate de intelect variază ca i gravitate în func ieș ș ș ț

de fiecare caz în parte.

Principalele  trăsături  faciale,   foarte  u or  de  recunoscut  –  ochii  migdala i,  urechileș ț

situate mai jos pe cap, fa a rotundă – fac i ele parte din caracteristicile acestui sindrom.ț ș

Sindromul Down se întâlne te la 1 din 1000 nou-născu i.ș ț

Ce este Sindromul Edwards i ce este Sindromul Patau?ș

Sindromul Edwards mai este cunoscut ca i Trisomia 18 (T18) i este datorat existen eiș ș ț

în fiecare celulă a unui cromozom 18 în plus.

Sindromul Patau mai este cunoscut ca i Trisomia 13 (T13) i este datorat existen ei înș ș ț

fiecare celulă a unui cromozom 13 în plus.

Aceste  două sindroame sunt  definite  de  malforma ii  fetale  majore  (  afectare  severăț

cardiacă sau cerebrală) , fiind în cele mai multe cazuri incompatibile cu via a, fe ii decedândț ț

în uter sau foarte repede după na tere. ș

Sindromul Edwards afectează aproximativ 1 din 3000 nou-născu i pe când Sindromulț

Patau 1 din 5000.

Trebuie  să  ti i  că  există  metode  de  screening  i  diagnostic  pentru  majoritateaș ț ș

malforma iilor fetale. Cunoscându-le i accesându-le la momentul oportun, numărul de nou-ț ș

născu i cu malforma ii fetale  severe scade în mod considerabil.ț ț
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Testele de screening

Scopul testelor de screening este detectarea persoanelor susceptibile să dezvolte o boală.

Acest lucru permite orientarea acestora către metode de diagnostic cert, accesul la tratament

sau posibilitatea unei decizii cu privire la problema de sănătate, cât mai rapid.

Pe parcursul  sarcinii,  testele  de  screening au  rolul  de  a  descoperi  riscul  ca  fătul  să

prezinte un sindrom cu multiple implica ii medicale asupra sănătă ii sale.ț ț

Aceste  teste  nu  sunt  sigure  existând  cazuri  în  care  viitorii  părin i  sunt  anun a i  deț ț ț

posibilitatea existen ei unei afec iuni a fătului când de fapt nu există, i invers.ț ț ș

Testele de diagnostic

A a cum am explicat, testele de screening pot doar să prezinte riscul existen ei uneiș ț

probleme. Este nevoie ulterior de o altă investiga ie, una de diagnostic, care să poată să ofereț

un răspuns clar de tipul "DA" sau "NU" pentru existen a unei malforma ii fetale.ț ț

Sensibilitate / Specificitate

La fiecare dintre testele de screening i diagnostic ve i observa folosirea termenilor deș ț

sensibilitate i specificitate. Acestea sunt două unită i de măsură folosite pentru a descrie câtș ț

de eficient i sigur este un test.ș

Sensibilitate = reprezintă ansa ca testul să ofere un rezultat pozitiv pentru o problemăș

unei persoane care întradevăr are acea problemă.

Specificitate = reprezintă ansa ca testul să ofere un rezultat negativ pentru o problemăș

unei persoane care întradevăr este sănătoasă.

Practic, ca un test să fie sigur, atât sensibilitatea cât i specificitatea trebuie să tindă laș

100%.

Testele de screening i diagnostic efectuate pe timpul sarciniiș

Cele 40 de săptămâni de sarcină se împart în trei trimestre:

-Trimestrul I: 0-13 săptămâni
-Trimestrul II- 14 – 27 săptămâni
-Trimestrul III – 28- 40 (42) săptămâni

În cursul primului trimestru se pot efectua:

-Testarea non-invazivă prenatală (NIPT) – este o metodă de screening ce se realizează

începând cu 9-10 săptămâni de sarcină
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-Dublu test – este o metodă de screening ce se realizează în jurul a 11-13 săptămâni de

sarcină
-Biopsia de vilozită i – metodă de diagnostic ce se realizează între 10 -14 săptămâni deț

sarcină
-Morfologia de trimestrul I – metodă ecografică de screening i diagnostic realizatăș

între 11-13.6 săptămâni de sarcină (sau la momentul la care fătul are lungimea între 45 i 84ș

mm)

În cursul celui de-al doilea trimestru se pot efectua:

-Triplu test / Cvadruplu test – este o metodă de screening ce se realizează între 15-18

săptămâni de sarcină
-Amniocenteza – este o metodă de diagnostic ce se realizează după 16 săptămâni de

sarcină
-Morfologia  de  trimestrul  II  –  este  o  metodă ecografică  de  screening i  diagnosticș

realizată între 18-22 săptămâni de sarcină

În cursul celui de-al treilea trimestru se pot efectua:

-Morfologia de trimestrul III  – este o metodă ecografică de screening i  diagnosticș

realizată în jurul a 32 săptămâni de sarcină

Dublu i triplu testș

Aceste teste reprezintă cea mai uzuală metodă de screening în vederea detectării riscului

de apari ie a sindroamelor Down, Edwards i Patau (în cazul triplului test adăugându-se iț ș ș

defectele de tub neural). Dublul test se adresează screening-ului de prim trimestru pe când

triplul test, metodă cu o rată de sensibilitate i specificitate discret mai scăzută, este rezervatș

pacientelor aflate în trimestrul II de sarcină.

Ce implică aceste teste?

Pentru realizarea ambelor teste aste necesară recoltarea de sânge matern, procedura fiind

identică cu cea folosită pentru recoltarea analizelor uzuale.

Din sângele matern se dozează markeri biochimici i hormoni specifici sarcinii.ș

Analiza  acestor  markeri  este  corelată  ulterior  cu  măsurătorile  ecografice  specifice

morfologiei de prim trimestru (Vezi: Morfologie trimestrul I).

19



Pot aceste teste afecta copilul sau pe mine?

Nu există nici un fel de risc pentru mamă sau făt datorate acestor teste. Trebuie totu iș

re inut faptul că aceste teste fiind neinvazive nu oferă un răspuns sigur vis-a-vis de existen aț ț

unei malforma ii a viitorului copil.ț

Trebuie să fac aceste teste?

Aceste teste nu sunt obligatorii, decizia de efectuare fiind în întregime a dumneavoastră.

Medicul  dumneavoastră  vă  poate  oferi   informa ii  suplimentare  necesare,  nu ezita i  să  leț ț

solicita i, iar dumneavoastră pute i opta conform cu ceea ce considera i confortabil.ț ț ț

Ce se poate întâmpla dacă nu fac aceste teste?

Refuzul de a efectua unul dintre aceste teste de screening nu implică neapărat e ecul deș

a depista o malforma ie fetală. Pute i să opta i pentru efectuarea unei morfologii de trimestrulț ț ț

I i mai apoi de trimestrul II. ș

Este totu i important de reamintit faptul că există i alte malforma ii ce pot modificaș ș ț

markerii  biochimici  i  hormonali  dar  care  nu  oferă  imagini  ecografice  caracteristice,  iarș

refuzul de a efectua aceste teste poate face ca acestea să fie descoperite ori foarte târziu pe

parcursul sarcinii, ori abia după na terea copilului.ș

Ce rezultate pot afla în urma acestor teste?

Fiind  teste  de  screening  acestea  calculează  riscul  ca  fătul  să  prezinte  una  dintre

malforma iile majore, comparând rezultatele dumneavoastră (ob inute din analiza de sânge iț ț ș

măsurătorile ecografice) cu ni te rezultate standard, considerate normale, în acord cu toateș

caracteristice  dumneavoastră  (vârstă,  dacă  sunte i  fumătoare,  dacă  sarcina  este  gemelară,ț

greutatea actuală, metoda de ob inere a sarcinii – natural sau prin metode asistate artificial,ț

dacă ave i diabet zaharat, etc.)ț

În urma acestor calcule o sa reiasă un risc prezentat pe buletinul de analiză ca 1 din X

sarcini. Practic, dintr-un grup de X persoane, cu caracteristici foarte apropiate,  o persoană

prezintă riscul ca fătul să aibă un sindrom. Cu cât grupul de persoane este mai mare cu atât

ansa ca dumneavoastră să fi i cea afectată, scade. Dumneavoastră, în acel moment pute i fiș ț ț

acea persoană ce prezintă  un risc crescut  de a  avea un copil  cu malforma ii  sau una dinț

celelalte persoane din grup, cu fe i sănăto i. Se consideră ca având risc crescut mamele ceț ș

prezintă un risc între 1 din 2 până la 1 din 250 de femei. Rezultatele sub 1/ 250 (0,004) se

consideră ca având un risc scăzut de a prezenta o malforma ie fetală.ț
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Ce fac dacă aflu că am risc de malforma ie fetală?ț

Un rezultat pozitiv, cu un risc crescut de malforma ie fetală la unul dintre aceste teste deț

screening nu oferă o certitudine de existen ă a acesteia, a adar cel mai important lucru este săț ș

vă păstra i calmul. Din 25 de femei testate, 1 poate să primească un rezultat fals pozitiv (maiț

exact, un risc mărit de malforma ie fetală ce se infirmă ulterior la testele diagnostice sau laț

na terea  copilului).  Este  valabilă  i  reciproca,  existând  cazuri  în  care  riscul  la  testele  deș ș

screening  este  scăzut  i  copilul  totu i  prezintă  o  anomalie,  fiind  de  preferat  continuareaș ș

urmăririi sarcinii (morfologie trimestrul II) indiferent de rezultat.

Medicul dumneavoastră o să vă îndrume spre efectuarea unui test diagnostic (în func ieț

de  vârsta  gesta ională  –  biopsie  de  vilozită i  sau  amniocenteză).  Bineîn eles,  continuareaț ț ț

investiga iilor este alegerea dumneavoastră. ț

Testarea non-invazivă prenatală (NIPT)

Testarea non-invazivă prenatală  este  cea mai  nouă metodă de screening.  Aceasta  se

adresează screening-ului de prim trimestru, putând fi realizată începând cu 9 săptămâni de

sarcină. NIPT-ul oferă ca i rezultat riscul ca fătul să prezinte unul din sindroamele amintiteș

anterior, cele mai performante permi ând detec ia i a unor malforma ii mai pu in grave, darț ț ș ț ț

totu i cu un răsunet medical important (ex: Cri du Chat, Di George, Prader Willi, Angelman).ș

Ce implică acest test?

Începând încă din primele săptămâni de sarcină în sângele mamei începe să existe ADN

fetal. ADN-ul reprezintă moleculele ce codifică informa ia genetică i formează cromozomul.ț ș

Testarea non-invazivă prenatală se bazează pe recoltarea de sânge matern, la fel ca la analizele

uzuale i analizarea acestuia. ș

Practic,  se  desparte  ADN-ul  matern  de  cel  fetal  i  acesta  se  investighează  pentru  aș

observa dacă există probleme cu cantitatea unui cromozom ( prea mult sau prea pu in), uneleț

metode  putând  să  ofere  răspunsuri  i  vis-a-vis  de  calitatea  cromozomilor.  De i  ratele  deș ș

specificitate i sensibilitate ale acestui test sunt foarte ridicate (peste cele ale dublu i tripluș ș

testului), acesta este încă considerat un test de screening i nu oferă siguran a unui diagnosticș ț

de certitudine.

Fiind o metodă ce analizează ADN-ul, NIPT-ul poate să precizeze cu siguran ă sexulț

viitorului copil, dacă opta i pentru a îl afla.ț
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Poate acest test afecta copilul sau pe mine?

NIPT-ul, a a cum îi spune i numele este o metodă neinvazivă de testare a riscului deș ș

malforma ii fetale. Astfel, acesta nu prezintă nici un risc pentru mamă sau făt.ț

Trebuie să fac acest test?

Nici unul dintre testele de screening existente nu este obligatoriu. Doar dumnevoastră

pute i să lua i o decizie referitor la efectuarea sau nu a unei testări.ț ț

Nu  ezita i   nici  un  moment  să  cere i  medicului  dumneavoastră  orice  informa iiț ț ț

suplimentare necesare pentru a putea să lua i o decizie avizată, fără a o regreta ulterior. ț

Ce rezultate pot afla în urma acestor teste?

Rezultatul NIPT-ului se bazează pe încadrarea într-o clasă de risc scăzut sau risc crescut

ca fătul să prezinte o malforma ie fetală. Rezultatele sunt împăr ite pe categorii (Trisomie 21,ț ț

Trisomie 13, Trisomie 18, Triploidii, Anomalii ale cromozomilor sexuali) în func ie de cât deț

extins a i ales să fie testul. În compara ie cu dublu i triplu test nu se prezintă o pondere,ț ț ș

rezultatele fiind de forma "risc crescut"/"pozitiv" sau "risc scăzut"/"negativ".

Ce fac dacă aflu că am risc de malforma ie fetală?ț

A a cum am subliniat i anterior, de i ratele de gre eli întâlnite la NIPT (atât rezultateș ș ș ș

fals  pozitive cât  i  rezultate  fals  negative)  este  foarte  mică,  trebuie  să  re ine i  că aceastăș ț ț

posibilitate există.

Medicul dumneavoastră o să vă îndrume spre una dintre metode de diagnostic, dacă

bineîn eles accepta i continuarea analizelor.ț ț

Tebuie să ti i că orice rezultat pozitiv ob inut la testele de screening prezentate trebuieș ț ț

verificat printr-o metodă de diagnostic, astfel încât nici o decizie de întrerupere a sarcinii nu

va fi luată fără o verificare prealabilă.

Ecografiile morfologice fetale

Ecografia fetală se bazează pe ultrasunete care sunt unde sonore pe care urechea umană

nu  le  poate  auzi.  Undele  sonore  produc  ecouri  care  mai  apoi  sunt  folosite  pentru  a  fi

transformate în imagini. Ecografia fetală este disponibilă la orice moment al sarcinii, fiind cea

mai accesibilă metodă de verificare a stării de bine a fătului.
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Pot aceste teste afecta copilul sau pe mine?

Ecografia fetală, indiferent de măsurătorile efectuate, de tipul acesteia (2D, 3D, 4D), de

folosirea sau nu a markerilor Doppler ( care pot da informa ii despre caracteristicile fluxuluiț

de sânge din inima i  principalele vase ale fătului, dar i din arterele uterine materne ), esteș ș

sigură atât pentru dumneavoastră cât i pentru făt. ș

Ce implică aceste teste?

Morfologiile  fetale  implică  o examinare  ecografică  amănun ită  a  fătului.  Aceasta  seț

poate realiza în cele mai multe cazuri transabdominal (plimbând sonda pe abdomenul mamei),

dar există i cazuri în care pentru o mai bună vizualizare se apelează la abordul transvaginalș

(introducerea în vagin a unei sonde ecografice sub iri, acoperită cu un prezervativ steril cu gelț

ecografic la interior i exterior), acest abord fiind cel mai des utilizat în primul trimestru deș

sarcină.

Morfologia de trimestrul I se realizează în jurul a 11-13.6 săptămâni de sarcină i esteș

folosită în cadrul dublu testului, împreună cu markerii  biochimici i hormonali  materni înș

calcularea riscului de malforma ii fetale majore.ț

Principalele  structuri analizate cuprind:

-Lungimea cranio-caudală a fătului (distan a dintre capul i punctul terminal al coloaneiț ș

vertebrale a fătului)
- Prezen a osului nazal (este recunoscut faptul că o suită de sindroame genetice printreț

care i Sindromul Down sunt înso ite de absen a osului nazal)ș ț ț
-Grosimea pliului nucal ( pliul nucal este un fald de piele situat în partea posterioară a

gâtului. Cu cât acesta este mai gros, cu atât riscul existen ei unui sindrom genetic este i elț ș

mai mare)

Al i  markeri  ecografici  analiza i  în  cadrul  acestei  morfologii  aduc  beneficii  atât  înț ț

depistarea unor sindroame genetice cât i unele riscuri de complica ii materne i fetale (ex:ș ț ș

hipertensiune arterială indusă de sarcină, na tere prematură, întârziere de cre tere a fătului înș ș

uter). Ace tia cuprind măsurarea vitezei de trecere a sângelui prin ductul venos fetal, valvaș

tricuspidă fetală, arterele uterine materne.

Morfologia de trimestrul II se realizează  între 18 i 22 săptămâni de sarcină. Aceastaș

urmăre te atât starea de bine i cre terea eficientă a fătului cât i posibile defecte genetice sauș ș ș ș

structurale.

Fătul este ecografiat pe segmente, din cap până în picioare.
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Principalele aspecte urmărite:

-La  nivelul  capului:  integritatea  structurilor  fe ei,  existen a  tuturor  structurilorț ț

intracraniene i dezvoltarea corectă a acestoraș
-Coloana vertebrală: integritatea i principalele curburi fiziologice ale acesteia ș
-La  nivelul  toracelui:  cea  mai  importantă  de  la  acest  nivel  este  inima,  la  care  se

analizează atât integritatea – pozi ia acesteia, existen a a patru camere, integritatea pere ilorț ț ț

despăr itori i valvelor – cât i func ionarea armonioasă a acesteia. De la nivelul toracelui seț ș ș ț

mai analizează plămânii.
-La  nivelul  abdomenului:  pozi ia  i  integritatea  stomacului,  ficatului,  intestinelor,ț ș

diafragmului, rinichilor, vezicii urinare, peretelui abdominal.
-Membre: existen a a patru membre, cu trei segmente i 5 degete fiecare.ț ș
-Organe genitale externe: integritatea i determinarea sexului fătului.ș
- Placenta, cordonul ombilical – pozi ionarea i integritatea.ț ș
-Lichidul amniotic – cantitatea, aspectul.
-Colul uterin – lungimea i gradul de închidere. ș

În timpul acestei morfologii,  folosirea modurilor 3D i 4D poate să ofere imagini înș

timp real, apropiate de realitate a trăsăturilor faciale ale fătului. Totu i, nu trebuie să uităm căș

scopul principal al acestei ecografii este analizarea sănătă ii fătului.ț

Morfologia de trimestrul III – se realizează în jurul vârstei de 32 săptămâni de sarcină.

Are ca scop urmărirea stării de bine a fătului, dezvoltarea armonioasă a acestuia, i depistareaș

unor  malforma ii  cu  debut  tardiv  în  sarcină.  Aceasta  cuprinde  acelea i  elemente  ca  iț ș ș

morfologia de trimestrul II,  adăugându-se măsurarea vitezei de trecere a sângelui la nivel

cerebral (prin creierul fătului) i la nivel ombilical (prin cordonul ombilical al fătului) i prinș ș

arterele  uterine  materne  (vasele  care  hrănesc  uterul  mamei  i  implicit  fătul).  Analizaș

caracteristicilor fluxurilor pot oferi referin e importante despre existen a unei posibile stări deț ț

suferin ă a fătului în uter.ț

Ce rezultate pot afla în urma acestor teste?

Ecografiile  morfologice,  indiferent  de  trimestrul  în  care  se  efectuează  pot  să  ridice

suspiciunea  existen ei  unui  sindrom  genetic,  pentru  care  medicul  dumneavoastră  vă  vaț

îndruma spre efectuarea unui test de diagnostic cert.

De  asemenea,  există  malforma ii  structurale  pentru  care  ecografia  este  metodă  deț

diagnostic  cert.  Aflarea  la  o  vârstă  cât  mai  mică  de  sarcină  a  existen ei  unei  astfel  deț

malforma ii  oferă posibilitatea unor alegeri  ulterioare avizate,  indiferent că vorbim despreț

păstrarea  sau oprirea  cursului  sarcinii  în  cazul  unor  malforma ii  majore,  incompatibile  cuț
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via a, obi nuirea părin ilor cu ideea cre terii unui copil cu dizabilită i, sau organizarea uneiț ș ț ș ț

echipe medicale capabile să ofere îngrijiri fătului imediat după na tere, sau în cazuri selectate,ș

chiar în timpul sarcinii, prin opera ii intrauterine.ț

Determinarea în urma morfologiilor a unor riscuri de hipertensiune arterială maternă,

na tere prematură sau întârziere de cre tere  a fătului oferă posibilitatea unui tratament cuș ș

prelungirea  timpului  până  la  na tere  i  implicit  diminuarea  riscului  de  a  na te  un  copilș ș ș

prematur.

Trebuie să ti i însă, că morfologiile fetale nu prezintă sensibilitate i specificitate 100%ș ț ș

pentru toate defectele fătului. Există totodată posibilitatea ca examinarea să fie îngreunată de

diver i factori externi (ex: pozi ia fetală, grosimea peretelui abdominal al mamei).ș ț

Ce fac dacă aflu că am risc de malforma ie fetală?ț

Dacă  în  timpul  examinării,  medicul  observă  un  posibil  defect,  acesta  poate  să  vă

reprogrameze peste o perioadă scurtă de timp pentru o nouă ecografie sau să vă îndrume spre

un alt medic pentru o a doua opinie.

În cazul riscului de sindroame genetice, singurul mod de a afla cu certitudine existen aț

unei probleme este realizarea ulterioară a unui test invaziv de diagnostic.

Trebuie să fac acest test?

Nici o gravidă nu este obligată să efectueze ecografii morfologice pe parcursul sarcinii.

Pute i  opta  pentru  o  parte  din  acestea  sau  pentru  efectuarea  exclusivă  a  unor  ecografiiț

biometrice ( în cursul cărora se analizează doar cre terea  fătului).ș

Ce se poate întâmpla dacă nu fac aceste teste?

Refuzul  de a  efectua  ecografiile  morfologice pe  parcursul  sarcinii,  atrage după sine

asumarea posibilită ii ca fătul să prezinte o problemă, care depistată pe parcursul sarcinii arț

putea fi mult mai u or tratată imediat după na tere sau în anumite cazuri chiar intrauterin, iarș ș

în cazurile în care s-au identificat  ecografic defecte majore uneori  incompatibile cu via a,ț

oferă posibilitatea  luării unei decizii privind continuarea sarcinii.

Teste invazive de diagnostic – Biopsia de vilozită i i amniocentezaț ș

Biopsia  de  vilozită i  i  amniocenteza  sunt  teste  diagnostice.  Testele  diagnostice  potț ș

preciza cu siguran ă dacă fătul are o malforma ie genetică analizându-i cromozomii. ț ț
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Biopsia  de  vilozită i  i  amniocenteza  sunt  ambele  teste  invazive.  Testele  invaziveț ș

implică recoltarea unor probe de esut ce apar in sarcinii.ț ț

Medicul dumneavoastră vă poate indica efectuarea unei biopsii de vilozită i sau a uneiț

amniocenteze în unul dintre următoarele cazuri:

-Vârsta maternă 35 ani sau peste (împlini i la data probabilă a na terii)ț ș
-Antecedente de făt cu anomalii genetice sau cromozomiale
-Unul  dintre  părin i  este  purtător  al  unei  transloca ii  balansate  sau  altă  abera ieț ț ț

cromozomială structurală
-Unul dintre părin i este purtător al unei abera ii cromozomiale monogeniceț ț
-Ambii părin i sunt purtători ai unei abera ii autozomal recesiveț ț
-Mama este purtătoare a unei abera ii x – linkateț
- Suspiciunea unei anomalii în urma ecografiei de prim trimestru / al doilea trimestru
-Rezultate anormale ale screening-ului de prim trimestru

Aceste proceduri prezintă i contraindica ii a adar comunica i medicului dumneavoastrăș ț ș ț

dacă ti i că:ș ț

-Ave i Rh negativț
- Suferi i de o infec ie, mai ales Hepatită B, Hepatită C sau HIVț ț

Ce implică aceste teste? 

Biopsia de vilozită iț  -  se efectuează specific între 10 i 14 săptămâni de sarcină. Practic,ș

această procedură are ca scop recoltarea unui fragment  din viitoarea placentă (care con ineț

material genetic identic cu al fătului) i analizarea ei.  ș

Ea se poate realiza în două moduri:

- Prin abdomenul mamei – transabdominal
- Prin colul uterin (por iunea de legătură între uter i vagin) – transcervicalț ș

Procedura transabdominală este mai des folosită, fiind mai u or de realizat. ș

În  ambele  cazuri  procedura  debutează  cu  o  examinare  ecografică  ce  cuprinde:

verificarea  viabilită ii  fătului  (se  observă  i  măsoară  bătăile  cardiace),  măsurarea  fătuluiț ș

pentru a stabili vârsta gesta ională, localizarea viitoarei placentei, alegerea locului de punc ie. ț ț

Următorul  pas  îl  reprezintă  pregătirea  locului  de  punc ie,  care  se  sterilizează  cuț

substan e  specifice  pentru  a  minimaliza  riscul  de  contaminare  cu  microbi.  Se  efectueazăț

anestezie locală pentru a diminua durerea în momentul penetrării peretelui abdominal. Apoi,

se introduce un ac, prin abdomenul sau colul mamei, până în placenta i se prelevează unș

fragment ce este trimis la analiză.
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După terminarea procedurii, fătul este urmărit ecografic pentu o scurtă perioadă, se mai

măsoară o dată bătăile cardiace. 

Amniocenteza – se efectuează în general între 16 i 20 săptămâni de sarcină, dar poateș

să  fie  realizată  i  ulterior,  uneori  pentru  alte  motive  decât  diagnosticul  unei  malforma iiș ț

genetice (ex: identificarea unei infec ii fetale, detectarea grupei de sânge i a Rh-ului fetal,ț ș

descoperirea  gradului  de  dezvoltare  a  plămânilor  fătului,  etc.).  Procedura  are  ca  scop

ob inerea  unei  mostre  de  lichid  amniotic  (lichidul  în  care  stă  fătul  în  uter)  i  analizareaț ș

acesteia.

Procedura este realizată transabdominal – prin  peretele abominal al mamei.

La  fel  ca  i  în  cazul  biopsiei  de  vilozită i  primul  pas  este  reprezentat  de  evaluareaș ț

ecografică a fătului.  i  aici este foarte important să se observe localizarea placentei,  fiindȘ

importantă  evitarea  acesteia  în  timpul  punc iei.  Un alt  punct  important  al  ecografiei  esteț

studierea mi cărilor fetale, operatorul realizând acest lucru pentru a evita atingerea fătului cuș

acul în timpul punc iei.ț

Pregătirea  abdomenului  mamei  se  realizează  cu  substan e  dezinfectante,  pentru  aț

minimaliza riscul de transmitere a unei infec ii către făt. Toate instrumentele folosite de cătreț

medic sunt sterile. 

Se  realizează  punc ia  abdomenului  i  se  avansează  cu  acul  până  la  nivelul  saculuiț ș

amniotic  cu  extragerea  unei  mici  cantită i  de  lichid  amniotic  i  trimiterea  acesteia  spreț ș

laboratorul de analiză genetică.

După terminarea  procedurii  fătul  este  urmărit  ecografic  pentru o scurtă  perioadă  de

timp, fiind evaluată frecven a bătăilor inimii.ț

Ce riscuri au aceste teste?

Majoritatea femeilor testate au afirmat după procedură, că aceasta nu provoacă durere,

mai degrabă o foarte u oră senza ie de discomfort. ș ț

Este normal să ave i emo ii înainte i după procedură i să vă sim i i un pic nelini tită.ț ț ș ș ț ț ș

Nu este necesar repausul la pat după procedură, pute i să reveni i la activită ile normale.ț ț ț
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Este normal să sim i i u oare crampe abdominale câteva ore după procedură. Totodatăț ț ș

pute i observa o mică scurgere vaginală de sânge sau lichid amniotic, lucru care  nu trebuie săț

vă sperie, este normal.

Riscul datorită căruia toate femeile resimt o reticen ă fa ă de procedurile invazive esteț ț

cel de pierdere al sarcinii. To i speciali tii din domeniu au tras concluzia că acest risc este maiț ș

mic de 1%. Nu există o explica ie clară  de ce se întâmplă acest lucru i nu pute i face cevaț ș ț

special pentru a preveni.

De asemenea există un risc mai mic de 1 din 1000 de cazuri care pot dezvolta o infec ieț

severă după procedură. 

Anun a i-vă medicul ce vă îngrije te sarcina, dacă:ț ț ș

-Ave i dureri severe, continue ce durează  mai mult de câteva oreț
-Ave i temperatură mai mare de 38°Cț
-Ave i frisoaneț
-Observa i o sângerare severă ce provine din vaginț
-Observa i o scurgere mare de lichid incolor din vagin (senza ie că s-a rupt apa)ț ț
-Observa i că ave i contrac iiț ț ț

Ce rezultate pot afla în urma acestor teste?

Durata până la aflarea rezultatelor depinde în func ie de tipul de analiză ales. Testeleț

rapide vor oferi un răspuns în 2-3 zile lucrătoare, iar testul principal va oferi un răspuns în

aproximativ 10 zile lucrătoare.

Testul o să vă ofere un răspuns cert dacă fătul prezintă o malforma ie genetică.ț

Ce pot face dacă rezultatul este pozitiv?

Dacă rezultatul testului diagnostic este pozitiv, fătul prezintă o malforma ie genetică.ț

Medicul dumneavoastră o să vă prezinte informa iile principale despre respectiva afec iune.ț ț

Nu ezita i să îi adresa i acestuia orice fel de întrebare legată de:ț ț

-Afectările pe care o să le prezinte copilul
- ansa de supravie uireȘ ț
- Speran a de via ă (aproximativ câ i ani poate să supravie uiească)ț ț ț ț
-Existen a unor posibilită i de tratamentț ț
-Ce implică îngrijirea unui copil cu malforma ieț

După ce considera i că ave i toate informa iile necesare dumneavoastră, pute i optaț ț ț ț

pentru:

-Continuarea sarcinii
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-Oprirea  cursului  sarcinii  (medicul  dumneavoastră  o  să  vă  prezinte  modalitatea  în

func ie de vârsta sarcinii).ț

Poate  să  fie  foarte  dificil  să  decide i  dacă  să  continua i  sau  nu  sarcina.  Doarț ț

dumneavoastră împreună cu familia pute i lua o decizie. Medicul ce vă îngrije te sarcina o săț ș

fie  alături  de  dumneavoastră  i  o  să  vă  răspundă  la  orice  nelămuriri  pe  care  le  ave i,ș ț

sprijinindu-vă indifirent de decizia pe care o lua i.ț

Trebuie să fac aceste teste?

Nu  sunte i  obligată  să  efectua i  nici  un  test  diagnostic,  indiferent  de  descoperirileț ț

indicate de morfologiile fetale sau de testele de screening.

Trebuie totu i să re ine i că acestea sunt singurele care vă pot oferi un răspuns cert,ș ț ț

lăsându-vă timp să vă decide i ce dori i să face i mai departe, continuarea sarcinii sau oprireaț ț ț

acesteia.

Dacă decide i să refuza i efectuarea unui test diagnostic vă asuma i posibilitatea na teriiț ț ț ș

unui copil cu grave malforma ii, ce poate să nu supravie uiască, inclusiv din lipsa timpuluiț ț

necesar echipei medicale de a pregăti un protocol specializat pentru a vă ajuta copilul.

                „CUNOA TEREA ESTE ANTIDOTUL FRICII.”Ș

Ralph Waldo Emerson

Concluzii
1. Rezultatele  analizei  nivelului  de  educa ie  au  relevat  că  în  cadrul  lotului  deț

studiu, pacientele au prezentat într-o mai mare măsură un nivel mai ridicat comparativ cu

pacientele din lotul martor. Rezultă din aceste diferen e că nivelul de informare general cuț

privire  la  principalele  metode  de  screening  i  diagnostic  al  malforma iilor  genetice  esteș ț

probabil mai scăzut în popula ia generală decât reiese pe lotul de studiu. ț
2. Doar jumătate din pacientele lotului de studiu (52%) au oferit răspunsul corect

referitor  la  principalele  caracteristici  ale  unei  persoane  cu  sindrom  Down.  Selectarea

sindromului Down ca etalon al cunoa terii afectării în cazul unei malforma ii congenitale s-aș ț

datorat intensei mediatizări i inciden ei crescute a acestui sindrom în rândul popula iei.ș ț ț
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3. 46%  dintre  respondente  au  considerat  eronat  că  testele  de  screening  pot

confirma sau infirma prezen a unor malforma ii fetale, confundând practic defini ia testului deț ț ț

screening cu testul diagnostic. Se identifică astfel o primă problemă de informare pregnantă,

imposibilitatea de diferen iere a scopului,  sensibilită ii  i  specificită ii  testelor  efectuate înț ț ș ț

cursul sarcinii.
4. 1  din  10  gravide  consideră  că  ecografia  este  o  investiga ie  ce  presupuneț

expunerea la anumite riscuri a sarcinii sau a mamei. Există astfel 10% din paciente ce prezintă

o reticen ă inclusiv fa ă de cea mai comună metodă neinvazivă de diagnostic antenatal.ț ț
5. Unul  dintre  instrumentele  noi  de  testare  neinvazivă  NIPT  (considerat  în

anumite studii ca fiind un test diagnostic), este aproape necunoscut de către paciente, în ciuda

popularită ii acestuia în majoritatea ărilor dezvoltate i a aplicării constante a procedurii peț ț ș

teritoriul ării noastre. În ceea ce prive te metodele invazive de diagnostic, amniocenteza esteț ș

cunoscută de 50% dintre paciente, iar biopsia de vilozită i coriale de doar 5% dintre ele. Unț

fapt îngrijorător este procentul ridicat (58%) al pacientelor ce consideră analizele uzuale de

sânge efectuate în timpul sarcinii ca fiind utile în depistarea malforma iilor fetale.ț
6. Un procent redus de 21% dintre paciente î i asumă colaborarea i informareaș ș

personală insuficientă ca i factor influen ator în e ecul diagnosticării unei malforma ii fetale. ș ț ș ț
7. 70%  din  paciente  au  sugerat  necesitatea  îmbunătă irii  timpului  alocat  iț ș

metodelor pentru informarea cu privire la protocolul de urmărire a sarcinii.
8. 18% dintre paciente consideră ca medicul să fie cel care să le ofere un sfat

concret despre oprirea sau continuarea cursului sarcinii, fără să î i manifeste interesul fa ă deș ț

restul informa iilor posibil a fi oferite. Se observă o reticen ă a pacientelor în a î i asumaț ț ș

decizii  importante  cu  privire  la  sarcină,  indiferent  de  orientarea  actuală  a  medicinii  spre

autonomia pacien ilor.ț
9. 92% dintre  paciente  au  apreciat  ca  fiind  foarte  util  pentru  ele  un  material

informativ i sus in nevoia suplimentară de informare, cu atât mai mult dintr-o sursă sigură. ș ț
10. Conform grupelor  de vârstă,  lotul studiat  a  fost  împăr it  astfel:  16-29 ani –ț

31%, 30-34 ani – 36%, peste 35 ani – 33%. Vârsta a influen at direct propor ional nivelul deț ț

cunoa tere al malforma iilor fetale, screening-ul i diagnosticul antenatal al acestora. La nivelș ț ș

atitudinal, o dată cu cre terea vârstei s-a observat o disponibilitate mai ridicată la asumareaș

responsabilită ii i deschiderea către informare.ț ș
11. Din punct de vedere al numărului de na teri, pacientele au fost propor ionateș ț

astfel: primipare – 58%, secundipare – 34%, multipare – 7%. Nivelul de cunoa tere a fostș

influen at negativ o dată cu cre terea numărului de na teri. Atitudinea în fa a unui risc crescutț ș ș ț

de malforma ie fetală a fost  influen at majoritar  de costul interven iei  în cazul pacientelorț ț ț

multipare, rezultând un profil socio-economic scăzut al acestora. De asemenea, acestea au
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arătat un grad scăzut de interes fa ă de îmbunătă irea cuno tin elor medicale printr-un materialț ț ș ț

informativ.
12. Din  lotul  de  studiu,  6%  dintre  paciente  au  ob inut  sarcina  prin  metodeț

artificiale. Aceste paciente au nivel de cunoa tere mai ridicat, datorat vârstei mai înaintate iș ș

statutului  socio-economic  ridicat.  Ob inerea  prin  metode  artificiale  a  sarcinii  duce  la  unț

ata ament precoce i o disponibilitate ridicată la interven ii suplimentare în caz de risc deș ș ț

malforma ii fetale, cu men iunea influen ei u or ridicate a costului interven iei. Prezintă unț ț ț ș ț

interes crescut spre informa iile ob inute direct de la un cadru medical specializat, având oț ț

deschidere sensibil mai mică spre un material alternativ.
13. 4% dintre pacientele cuprinse în studiu au declarat prezen a unor antecedenteț

heredocolaterale de malforma ii fetale. Acestea au prezentat un grad de cunoa tere mai ridicat.ț ș

Atitudinal, se observă un ata ament tardiv fa ă de viitorul copil, dar cu puternic impact asupraș ț

deciziei  de  păstrare  sau  oprire  a  sarcinii  în  caz  de  diagnostic  clar  de  malforma ie  fetală.ț

Totodată,  acestea  î i  exprimă  elocvent  nevoia  de  informare  atât  de  la  un  cadru  medicalș

specializat cât i prin intermediul unui material informativ suplimentar.ș
14. Din  totalul  lotului  de  studiu,  4%  din  paciente  au  declarat  prezen a  unorț

antecedente personale de malforma ie fetală. La nivel de cunoa tere acestea au demonstrat unț ș

grad  mai  scăzut,  de i  o  experien ă  anterioară  negativă  ar  implica  logic  o  informareș ț

suplimentară. La nivelul atitudinii, se remarcă blamarea performan elor tehnice a aparaturii înț

cazul e ecului de diagnostic al unei malforma ii fetale. Prezintă un ata ament tardiv, ce este iș ț ș ș

factor în decizia de continuare sau oprire a sarcinii, totu i 92% dintre acestea ar decide oprireaș

acesteia în caz de diagnostic clar de malforma ie fetală.ț
15. Nivelul de cunoa tere a fost influen at direct propor ional în cel mai evident iș ț ț ș

constant  mod  de  către  variabilele  social-simbolice  (nivel  de  educa ie,  gradul  resurselorț

ocupa ionale i mediul de provenien ă).  Atitudinal,  cu cât nivelul social-simbolic este maiț ș ț

înalt,  cu  atât  pacientele  de in  un  nivel  de  exigen ă  mai  mare,  interesându-se  de  preciziaț ț

metodei  de  diagnostic  necesară  în  caz  de  risc  crescut  de  malforma ie  i  de  informareț ș

suplimentară înainte de a lua decizia de întrerupere a cursului sarcinii în fa a unui diagnosticț

pozitiv. Se verifică astfel ipoteza prezentei lucrări conform căreia resursele socio-simbolice

influen ează în mod direct atât nivelul de cunoa tere cât i atitudinea fa ă de malforma iileț ș ș ț ț

fetale, screening-ul i diagnosticul antenatal al acestora.ș
16. 96% din totalul lotului de studiu a declarat că sarcina actuală a fost ob inutăț

într-un cuplu căsătorit sau aflat într-un concubinaj de minim 3 ani. Această variabilă nu a

influen at nici nivelul de cunoa tere, nici atitudinea pacientelor.ț ș
17. Gradul  de  religiozitate  în  cadrul  lotului  de  studiu  a  fost:  23% religiozitate

redusă,  48%  religiozitate  medie  i  29%  religiozitate  ridicată.  S-a  constatat  la  nivel  deș
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cunoa tere o liniaritate  între  cele  trei  categorii,  infirmându-se astfel  percep ia generală  deș ț

corela ie inversă între gradul de religiozitate i statutul socio-simbolic. Influen a atitudinală s-ț ș ț

a reflectat statistic doar prin faptul că pacientele cu religiozitate ridicată prezintă o reticen ă înț

decizia întreruperii cursului sarcinii în fa a unui diagnostic de malforma ie fetală. ț ț
18. Analiza variabilelor independente referitoare la sursa de informare pe parcursul

sarcinii, gradul de preocupare cu privire la posibile malforma ii fetale pe parcursul sarcinii iț ș

pozi ia fa ă de utilitatea screening-ului i diagnosticului precoce în sarcină a demonstrat unț ț ș

nivel de cunoa tere minim al pacientelor ce preferă surse alternative de informare (nu cadruș

medical specializat), nu prezintă preocupare i consideră inutil screening-ul i diagnosticulș ș

precoce. Totodată, aceste categorii de paciente prezintă la nivel atitudinal cel mai slab interes

spre informare specializată indiferent de canalul oferit. 
19.  Nivelul  de  cunoa tere  este  influen at  în  modul  cel  mai  evident  de  cătreș ț

resursele sociale, urmat de resursele biologice i apoi valorice. Media de influen ă a resurselorș ț

sociale a fost de 52% cu un maxim de 65% de către gradul de ocupa ie. Media de influen ă aț ț

resurselor  biologice  a  fost  de  38%  cu  un  maxim  de  62%  la  pacientele  cu  antecedente

personale de malforma ii fetale. Media de influen ă a variabilelor valorice a fost de 35% cu unț ț

maxim de 68% al variabilei ce investiga gradul de utilitate al screening-ului/diagnosticului

antenatal precoce al malforma iilor fetale din prisma pacientelor.ț
20. Pe baza analizei nivelului de cunoa tere al pacientelor si a corela iilor dintreș ț

acesta  i  resursele  biologice,  socio-economice  i  valorice,  devine  evidentă  necesitateaș ș

optimizării  nivelului  de  cunoa tere  al  tuturor  pacientelor,  cu  un  accent  deosebit  pentruș

categoriile de paciente cu cel mai scăzut nivel de cunoa tereș
 vârsta sub 29 ani
 număr crescut de na teriș
 nivel scăzut de studii – primare
 fără resurse ocupa ionaleț
 provenien ă din mediul ruralț
 sursa de informa ii accesată alta decât medicul ginecologț
 fără preocupare pentru o posibilă malforma ie în timpul sarciniiț
 interes redus pentru screening i diagnostic precoce al malforma iei fetaleș ț
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Planuri de viitor

• În atingerea scopului propus considerăm imperios necesară realizarea unui protocol

standardizat de urmărire a sarcinii, conform cu normele profesionale, care ar veni în

sprijinul atât al cadrelor medicale, cât mai ales în cel al pacientelor. Aceste măsuri vor

conduce  cu  siguran ă  la  scăderea  numărului  de  nou-născu i  cu  malforma iiț ț ț

congenitale. 

• Vom  continua  demersurile  pentru  ca   materialul  informativ  („Bro ura”),ș  să  fie

implementat, astfel încât fiecare gravidă să poată intra în posesia acestuia în cadrul

consulta iei de confirmare a sarcinii. ț

• Pe termen scurt,  ne propunem să derulăm un proiect  pilot  de educa ie medicală  aț

pacientelor în cadrul Spitalului Clinic de Obstetrică i Ginecologie “Prof. Dr. Panaitș

Sîrbu”, Bucure ti i Centrului Medical de Diagnostic i Tratament Roma, Bucure ti. ș ș ș ș
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