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Introducere

Anomalia congenitald este definitd ca orice defect structural observat la nastere. Aceste
defecte pot fi cauzate de factori genetici sau post expunere la factori de mediu, totusi pentru

majoritatea etiologia raimane necunoscuta.
Exista termeni specifici ce descriu anomaliile congenitale:

o Malformatiile sunt defecte ale organelor sau partilor corpului datorate unui

proces intrinsec de dezvoltare anormal.

. Deformarile sunt anomalii ale partilor corpului datorate unor forte mecanice

extrinseci ce modificd intrauterin o structura corect formata.

. Displaziile se refera la anomalii ce rezultd din organizarea anormald a celulelor

in tesuturi.

o Sindomul este definit ca o suitd de anomalii ce se petrec impreuna, prezentand

semne si simptome specifice.

Malformatiile sunt defecte ale organelor sau partilor corpului datoritd unei dezvoltari
defectuoase. In procesul dezvoltirii, o structurd nu este formati, este formata partial sau este

formata intr-un mod anormal.

Cel mai des malformatiile sunt rezultatul unui defect in dezvoltarea embrionica. Asadar,
majoritatea au loc Tnainte de 8 saptdmani post conceptie. Existd totusi si malformatii ce apar
dupa aceasta perioada, In organe care se dezvoltd sau continud sa se dezvolte, ca de exemplu

sistemul nervos central, organele genitale interne si externe, dintii.

Principalii factori cauzatori de malformatii fetale sunt genetici si factori de mediu
teratogeni. Malformatiile cu etiologie necunoscuta sunt cel mai probabil datorate unei conditii
monogenice neidentificatd inca, mutatii somatice aparute la un stadiu precoce al dezvoltarii,
combinatii de factori genetici, sau patologii multifactoriale ce rezultd din interactiunea a

multiple gene sau factori de mediu.

Malformatiile sunt clasificate ca majore si minore. Malformatiile majore sunt cele care
au implicatii medicale si sociale. Acestea pot fi incompatibile cu viata, sd ameninte viata, sa
necesite operatii chirurgicale complexe. Prevalenta malformatiilor majore este de 2-4%,

depinzand in functie de populatia intervievata si de metodele de diagnostic disponibile.



Malformatiile minore au in special semnificatie cosmetica. Foarte rar au implicatii
medicale sau necesitd rezolvare chirurgicald. Ele reprezinta o variatie normald in populatia
generald. Malformatiile minore sunt comune, totusi prevalenta acestora in populatie variaza

foarte mult in studii.

Istoria screening-ului si diagnosticului antenetal debuteaza in 1958, o data cu prima
lucrare publicata despre ecografia antenatald, urmata in 1968 de primul diagnostic de trisomie
21 realizat antenetal. In 60 de ani, screening-ul si diagnosticul antenatal s-au dezvoltat
continuu, ajungand sd fie la momentul actual parte din rutina urmaririi prenatale.
Imbunatitirile tehnologice, ale tehnicilor de scanare ecografica si testelor diagnostice au

.....

al malformatiilor fetale.

Principalele metode de screening antenatal al malformatiilor fetale utilizate actual se pot
realiza inca din primul trimestru de sarcina cu ajutorul dublu testului. Trimestrul al doilea are
ca si principala metoda triplul test. Multiple variante ale acestora, cu axare pe diverse
combinatii de hormoni si markeri specifici sarcinii au aparut, oferind rate mari de detectie a

principalelor sindroame genetice (Sindrom Down, Edwards si Patau).

La limita dintre screening si diagnostic se afld cea mai noud varianta de testare — non-
invaziva (NIPT). NIPT-ul se bazeaza pe investigarea ADN-ului liber fetal existent in circulatia
materna, inca de la 9 sdptadmani de sarcind. Lansat Tn 2011, acesta a prins in doar cativa ani o
mare amploare datoritd ratelor mari de specificitate si sensibilitate relevate de studiile
internationale, fard posibilitatea unui consens asupra apartenentei la metoda de screening sau
diagnostic.

Ecografia, metoda atat de screening cat si de diagnostic in functie de defectele
cu fatul pe care le-o oferd. Ecografia este si cel mai probabil va rimane cea mai la indemana
metoda de urmarire a starii de bine a fatului datorita costurilor reduse pe care le implica. De
asemenea, nu sunt de neglijat, toate studiile si descoperirile realizate In acest domeniu in

fiecare an.

Diagnosticul antenatal cuprinde si el o paleta generoasa de metode de testare. Cea mai
nou adaugata, oferita cuplurilor cu infertilitate ce apeleaza la metode artificiale de conceptie
(specific fertilizarea in vitro) este diagnosticul preimplantational cu realizarea cariotiparii

produsului de conceptie, inca dinaintea introducerii acestuia in uterul mamei. Celelalte



metode, consacrate In lumea obstetricii sunt biopsia de vilozitati coriale si amniocenteza. Nici
pe acestea nu le-a ocolit evolutia, un mare plus fiind adus prin scaderea marcabila a ratelor de

pierdere a sarcinii post procedura.

Scopul primar al screening-ului si diagnosticului antenatal al malformatiilor fetale este
cel de preventie 1n aparitia malformatiilor fetale majore cu impact puternic medical, social si
mai ales psihologic. Trebuie retinut si faptul ca un diagnostic antenatal cert ofera posibilitatea
unei pregatiri prealabile a unor posibile tratamente (chirurgicale si medicamentoase) spre un

mai bun management al viitorului nou-nascut.

Si atunci, avand 1n fatd aceastd multitudine de metode de screening si diagnostic
antenatal cum putem noi sa le optimizdm? ... Rezolvand una dintre problemele perpetuum

existente 1n domeniul medicinii: INFORMAREA.

Intr-o erd a tehnologiei, a multiplelor canale de informare disponibile, existi totusi o
pondere relativ mare de paciente ce nu cunosc principalele metode de screening si diagnostic
antenatal al malformatiilor fetale, ce nu inteleg importanta acestora, in special datoritd unor

surse de informare eronate sau incomplete.

Inca din 1800, s-a accentuat ci pentru realizarea unui diagnostic corect si existenta unei
compliante crescute a pacientului fatad de tratament este necesara in primul rand o relatie
medic-pacient solidd. Timpul insd a trecut de atunci si a adus cu sine progresul, inclusiv in
aceastd sfera, discutii intense realizandu-se pe tema momentului atasamentului mamei de
sarcind si importanta acestuia 1n deciziile referitoare la sarcind, importanta gradului de
religiozitate al pacientei si alte teme menite sa influenteze relatia medic-pacient. S-au tentat
multiple abordari, cel mai nou trend imbratisand ideea ca mama este libera sd ia decizii in

ceea ce priveste sarcina, fara influenta medicului, dar cu o informare prealabila pertinenta.

Concluzia celor de mai sus vine sa sublinieze nevoia unui studiu extins care sa
sublinieze in partea generald stadiul actual al cunoasterii cu privire la principalele metode de
screening si diagnostic al malformatiilor fetale, partea speciala prezentand rezultatele unui
studiu despre nivelul de cunoastere si atitudinea pacientelor cu privire la metodele de
screening si diagnostic antenatal si posibile scenarii despre acestea. Finalitatea studiului o
prezintd brosura de informare ce vine 1n sprijinul atat al pacientilor, prin limbajul usor
accesibil, eliminarea necesitatii de informare din surse secundare nesigure cét si in sprijinul

medicilor prin apropierea de standardele de urmarire a sarcinii prezente international.



Metodologia cercetarii
Justificarea alegerii temei

Tema aleasa are la baza constatarea in cursul practicii obstetricale a lipsei de informare

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

Trendul evolutionist continuu al medicinii face ca nevoia de informare a pacientelor sa
fie Tn continud crestere. Avand in vedere tendinta pacientelor de a apela initial la mediul
virtual (internet), sursd nu intotdeauna de incredere, este imperios necesara realizarea unui

protocol informativ pentru acestea.

La nivel mondial, accentul general se pune pe optimizarea relatiei medic — pacient cu
scopul unei compliante crescute a acestora atat fatd de metodele de diagnostic, cat si de

tratament.

Implicatiile unui produs de conceptie anormal genetic sau structural sunt complexe,

acoperind atat planul socio-economic, cat poate mult mai important planul psihologic.

Tot acest cadru creeaza necesitatea unui studiu al nivelului de cunostinte al pacientelor
cu privire la principalele metode de screening si diagnostic antenatal, corelarea acestora cu
principalele caracteristici demografice (varsta, nivel de studii, mediu de provenienta, religie)

si incercarea de a optimiza in functie de rezultate relatia medic — pacient.

In plus, Strategia Nationald de Sanitate 2014-2020, “Sanitate pentru prosperitate”,
referindu-se la starea de sandtate a gravidei si copilului ca prioritate a sanatatii publice,

prevede ca masura si directie de actiune:

,e. Cresterea gradului de informare a populatiei generale i tintirea familiilor §i
copiilor cu risc crescut, vulnerabile, prin masuri de interventie la nivel de comunitate
(outreach)  pentru  informare, educare §i  consiliere  ajustate  nevoilor.
(4.1 Aria strategica de interventie 1: Sinitate publici, OG.1. Imbunititirea starii de
sanitate si nutritie a femeii si copilului”, Obiectivul Strategic 1.1. Imbunatitirea stirii
de sanatate § nutritie a mamei si copilui si reducerea riscului de deces infantil si matern,
Anexa 1, pag. 30 — 31).

In acest context, Ministerul Sanatatii va derula 5 programe nationale de screening cu
finantare europeand nerambursabile. Unul dintre aceste programe este dedicat Mamei si

Copilului:

“In prima etapd vor fi alocate 3 milioane de euro pentru dezvoltarea registrelor
nationale pentru programele regionale de ingrijire a gravidei si copilului si pentru
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organizarea programe de formare profesionala specifica pentru personalul implicat in
ingrijirea gravidei si copilului. Programele de formare vor putea include personal
medical din toate cele 8 regiuni de dezvoltare ale Romdniei.

In cea de-a doua etapd vor fi implementate programe §i servicii de sandtate de
preventie, depistare precoce, diagnostic si tratament precoce prenatal: consult medicina
de familie, consult de specialitate obstetrica-ginecologie, analize laborator, analize
prenatale: test combinat (trimestrul 1): ecografie, biochimie si interpretarea rezultatului
obtinut, morfologia fetala de trimestrul Il (ecografia morfologica), amniocenteza etc.
Tot in contextul proiectelor vor putea fi achizitionate echipamente necesare activitatilor.
Pentru etapa Il vor fi alocate 16 milioane de euro (2 milioane de euro pentru fiecare
regiune de dezvoltare). ”
http://www.ms.r0/2017/10/06/ministerul-sanatatii-va-demara-5-programe-nationale-de-
screening-cu-finantare-europeana-nerambursabila/ [110]

Acestea sunt doar cateva dintre motivele care justifica alegerea temei studiului doctoral
si interesul pentru cresterea gradului de informare a femeilor gravide. Prin educarea acestora
se vizeaza responsabilizarea lor si implicarea lor in luarea deciziilor legate de propria sanatate
(gravidele pot lua decizii despre sanatatea lor in cunostinta de cauzd, daca sunt in masurd sa

acceseze toate informatiile relevante necesare, intr-un format usor de inteles).

Scopul si obiectivele lucrarii
Scopul lucrarii

Utilizarea optima a metodelor de screening si diagnostic prenatal prin cresterea gradului
de informare si educare a pacientelor cu privire la detectarea unui risc potential de anomalie
congenitald / detectarea prezentei sau absentei anomaliei congenitale prin tehnici invazive sau

neinvazive
Obiectivele lucrarii

1. Certificarea nivelului de informare al pacientelor gravide cu privire la
principalele metode de screening si diagnostic prenatal si identificarea principalelor nevoi ale

acestora.
2. Identificarea determinantilor (biologici, socio-demografici, atitudinali) ai

nivelului de cunoastere privind metodele de screening si diagnostic prenatal al malformatiilor

fetale

3. Crearea si implementarea la nivel national a unui material informativ (denumita in

continuare ,,brosurd”) cu expunere detaliata a principalelor metode de screening si diagnostic,
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conform cu rezultatele obtinute din Obiectivul 1 si 2, pentru a creste capacitatea pacientelor

de a lua o decizie informata, cu impact:

a. La nivel de CUNOASTERE: prin punerea la dispozitie de informatii pertinente

privind metodele de screening si diagnostic antenatal al malformatiilor fetale
b. La nivel de ATITUDINE: prin scoaterea in evidentd a consecintelor ce pot

rezulta in cazul asumarii unor atitudini riscante.

Ipotezele cercetarii

IPOTEZA 1: Pacientele prezintd un grad de informare scdzut privind malformatiile

fetale si modul de diagnosticare al acestora

IPOTEZA 2: Resursele biologice, sociale si atitudinale pe care pacientele le au

disponibile influenteaza atitudinea acestora fatd de malformatiile fetale, in doud feluri:
a) DIRECT

b) INDIRECT: influenteaza nivelul de cunoastere privind malformatiile fetale, care la

randul sau influenteaza atitudinea fatd de malformatiile fetale

RESURSE INDEPENDENTE / PRIMARE
BIOLOGICE / STATUS / VALORI

RESURSE INTERMEDIARE: INFORMATIE
CUNOASTERE DESPRE MALFORMATII

CONSECINTA
ATITUDINE FATA DE MALFORMATII

Fig. 1 Schema teoretica. Lantul cauzal

10



Structura lotului

Studiul prezentat este un studiu retrospectiv realizat in perioada octombrie 2016 — iunie

2017 in cadrul Spitalului Clinic de Obstetrica — Ginecologie "Prof. Dr. Panait Sirbu".

Metoda de studiu este reprezentatd de ancheta de opinie pe baza de interviu structurat.
Instrumentul folosit in cadrul acestei metode este chestionarul de opinie autoaplicat continand
31 de intrebari inchise si deschise. Lotul studiat este compus din 364 de cazuri, paciente ce au
raspuns intrebarilor chestionarului si au semnat consimtdmantul informat pentru prelucrarea
datelor. S-au depus toate eforturile astfel incat subiectii sa fie selectati aleatoriu sau cvasi-
aleatoriu si selectia acestora sd nu fie supusd unor directivitati care sd influenteze

reprezentativitatea esantionului ales.

Pentru asigurarea reprezentativitatii, s-a tinut cont de informatiile oficiale avute la
dispozitie privind interndrile din Spitalul Clinic de Obstetrica — Ginecologie "Prof. Dr. Panait
Sirbu" in anul 2016 (6,524 cazuri). Variabilele de ponderare avute la dispozitie si folosite n
ponderare au fost VARSTA, EDUCATIE si OCUPATIE. Variabila MEDIU REZIDENTIAL,
desi 1n constructia structurii chestionarului se dorea a fi folosita si ea drept variabila de
ponderare, nu a putut fi folosita datorita lipsei datelor In acest sens din baza de date privind

interndrile din Spitalul Clinic de Obstetrica — Ginecologie "Prof. Dr. Panait Sirbu".

In urma analizei diferentei dintre structura internarilor din Spitalul Clinic de Obstetrica
— Ginecologie "Prof. Dr. Panait Sirbu" si structura respondentelor din cercetarea noastra, a
rezultat cd structura esantionului prezintd resurse de varsta si simbolice ceva mai ridicate
decat structura interndrilor din anul 2016 (respondente ceva mai tinere, cu mai multd educatie

si pondere mai ridicatd de persoane Intreprinzatoare).

Aceste diferente au fost neutralizate in urma ponderarii bazei de date, rezultdind un
esantion ponderat reprezentativ, cu structura asemandtoare cu cea identificatd pe baza analizei
interndrilor din Spitalul Clinic de Obstetricd — Ginecologie "Prof. Dr. Panait Sirbu" in anul
2016. Ponderarea a fost una de tip rim weighting, cu coeficienti rezultati din ponderarea

succesiva a fiecareia dintre cele trei variabile de ponderare (varsta, educatie, ocupatie).
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Criterii de includere si excludere

Criterii de includere

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

b. Paciente capabile sa scrie si sa citeascd pentru a completa individual, fara a fi
influentate

c. Paciente cu varsta minimd 16 ani, pentru a putea semna individual

consimtamantul informat (in practica obstetricald, varsta de 16 ani este cea minima pentru

decizii legale cu privire la situatia medicala personala si a fatului)
Criterii de excludere
a. Paciente ce nu au finalizat completarea interviului sau nu au semnat

consimtamantul informat.

Limitari de culegere a datelor de la paciente

In ciuda eforturilor depuse de a obtine completarea raspunsurilor din chestionar de cétre
toate pacientele care au corespuns criteriilor de includere si cdrora li s-a propus aplicarea
chestionarului, o parte din acestea fie au refuzat, fie nu au raspuns la toate intrebarile din

chestionar, fie nu au semnat consimtamantul informat.
Astfel, dintr-un numar total de 450 de paciente care au corespuns criteriilor de includere

si carora li s-a propus chestionarul de opinie spre citire si completare, am obtinut raspunsuri
complete de la 364 dintre acestea. A rezultat astfel o rata de raspuns de 81%, respectiv o rata

de refuz de 19%.

Faptul ca o pondere semnificativd din paciente (19% din total cele abordate, adica
aproximativ o cincime) a refuzat sa raspundd denota o lipsd de interes fatd de subiectul
malformatiilor fetale si a metodelor de screening si diagnostic, aspect ce reprezintd Insusi

principalul motiv de realizare a cercetarii noastre.
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Variabilele analizate

Variabilele independente

Variabilele independente au fost construite in functie de tipurile de resurse determinante

Resursele biologice

e Varsta

e Familiaritatea cu situatia de maternitate

o Numadrul de nasteri

o Modalitatea de obtinere a sarcinii

e Antecedentele
o Heredocolaterale
o Personale

Resursele social-simbolice

e Statusul social

o Educatie

o Ocupatie

o Mediu de provenienta
e Statusul matrimonial

Resursele atitudinale

e Religiozitate

e Sursele preferate de informare privind protocolul de urmarire a sarcinii

® Preocuparea fata de riscul de nastere a unui copil cu malformatii congenitale

e Evaluarea utilitatii identificarii precoce a riscului de malformatii fetale
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Variabilele dependente

Variabilele dependente au fost cele privind cunoasterea si atitudinea fata de metodele de

screening si diagnostic al malformatiilor fetale (pe scurt, in titlurile urmatoare, “subiectul

cercetarii”)

Cunoasterea subiectului cercetarii

Cunoasterea sindromului Down
Cunoasterea malformatiei fetale
Cunoasterea semnificatiei testelor de screening al malformatiilor fetale
Cunoasterea metodelor de diagnostic pozitiv al malformatiilor fetale
o Biopsia de vilozitéti coriale
o Amniocenteza

o Ecografia

Atitudinea fata de subiectul cercetarii

Atitudinea la momentul unui diagnostic pozitiv de malformatie fetala —

intreruperea sau continuarea sarcinii

Responsabilitatea pentru nasterea unui copil cu malformatii fetale

Factorii care influenteaza continuarea investigatiilor

Evaluarea calitatii informatiei privind screening / diagnostic primitd de la medici
Momentul atasamentului fata de fat

Factori ce influenteazd decizia in momentul unui diagnostic pozitiv de

malformatie fetald

Utilitatea brosurii de informare
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Valorificarea cercetarii

»3corul”. Propunere de scor rapid de evaluare a nivelului de informare

a pacientelor

Pe baza analizei acestor diferentieri, propunem urmatorul scor de evaluare a nivelului de
cunoastere al pacientelor privind malformatiile fetale si principalele metode de screening si
diagnostic al acestora. Observatie: in urma analizelor bivariate, consideram ca variabilele
,Modalitate de obtinere a nasterii” si ,,Religiozitate” diferentiaza slab, drept pentru care nu le

includem 1n constructia scorului.

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

PUNCTAJ SCOR
VARSTA 35+ ANI +1 |
NR NASTERI 0 +1
2+ -1 ||
EDUCATIE PRIMARE -2
MEDII -1
SUPERIOARE +2 -
OCUPATIE FARA -1
ANGAJATA +1
||
REZIDENTA RURAL -2
URBAN +2 |
UTILITATE ESTIMARE | NU -1
PRECOCE RISC DA +1 |
TOTAL ||

Intervalul 1n care variazd acest scor este intre -4 si 8. Propunem drept scor de

atentionare tot ce este sub 2.

Consideram calcularea acestui scor ca fiind utila pentru practica medicala obstetricala,

usurand identificarea categoriilor de paciente cu deficit de cunoastere.
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»Brosura”. Materialul realizat pentru atingerea obiectivelor studiului

Pe baza analizei datelor din cercetare si indeosebi pe baza concluziilor trase, care au
evidentiat un nivel scazut de cunoastere al pacientelor privind metodele de screening si
diagnostic al malformatiilor fetale, am elaborat un material informativ (,,brosura”), redactat
intr-un limbaj adecvat publicului larg, ce ne dorim a fi implementat la nivel national. Brosura
se adreseaza acelor subiecte, operationalizate prin Intrebari in chestionarul de opinie, la adresa
carora pacientele au dat dovada de un nivel scazut de cunoastere. Realizarea acestui material

informativ vine sa indeplineasca cel de-al treilea obiectiv al studiului doctoral.

In randurile urmatoare prezentdm aceasta propunere de material informativ.

* %k ok

Screening-ul si diagnosticul malformatiilor fetale

- Tot ce trebuie sa stiti —

Brosura de fata vine in completarea discutiilor purtate cu medicul care vi ingrijeste
sarcina. Nu ezitati sa puneti intrebdri, sa va prezentali temerile si sd anuntali orice

probleme apar in cursul sarcinii!
Ce este malformatia fetala?

Malformatiile fetale sunt defecte ce pot aparea la nivelul tesuturilor, organelor sau
partilor corpului. Acestea pot sd fie de cauzd geneticd sau datoritd unor factori de mediu

teratogeni(factori externi ce pot influenta negativ dezvoltarea normala a fatului).

Exista malformatii fetale majore — unele incompatibile cu viata, celelalte cu implicatii
majore medicale, sociale si psihologice asupra viitorului nou-ndscut. In aceasta categorie se

incadreaza si sindroamele cele mai cunoscute — Sindromul Down, Edwards si Patau.

O a doua categorie cuprinde malformatiile fetale minore — ce au cel mai adesea doar
semnificatie cosmetica fara implicatii medicale asupra noului nascut. Ele reprezinta variatiuni

ale normalului.

Corpul uman are la baza sa, ca si piatrd de temelie, celula. In interiorul fiecirei celule se
regdsesc mici structuri denumite cromozomi(purtatori ai informatiei genetice). Fiecare celula
umana are 23 de perechi de cromozomi, rezultand un numar de 46 in total. Dintre acestia 2
sunt cei care dau sexul viitorul fat (XX — fata, XY-baiat). Malformatiile genetice fetale apar

atunci cand o problemad aparutd la ovulul mamei sau spermatozoidul tatdlui se transmit
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viitorului copil, practic existand fie un cromozom in plus, fie unul in minus, sau uneori doar

un fragment al unui cromozom fiind afectat.
Ce este Sindromul Down?

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

existenta in fiecare celuld a unui cromozom 21 in plus.

Persoanele afectate de sindromul Down prezinta afectare atat intelectuald cat si
probleme de sanatate. Din punct de vedere intelectual nimeni nu poate sa stie cat de afectat o
sd fie un copil cu sindrom Down, existand variante blande (mici dificultdti in indeplinirea
unor activitati cotidiene) si variante severe (intelect foarte scazut cu dependenta continua de o

persoana inclusiv pentru activitatile necesare supravietuirii — hranire, igiena personala).

Problemele de sanatate cele mai des intalnite la un copil cu sindrom Down sunt cele
cardiace, de vedere si auz. Acestea ca si cele legate de intelect variaza ca si gravitate in functie

de fiecare caz in parte.

Principalele trasaturi faciale, foarte usor de recunoscut — ochii migdalati, urechile

situate mai jos pe cap, fata rotunda — fac si ele parte din caracteristicile acestui sindrom.
Sindromul Down se intalneste la 1 din 1000 nou-nascuti.
Ce este Sindromul Edwards si ce este Sindromul Patau?

Sindromul Edwards mai este cunoscut ca si Trisomia 18 (T18) si este datorat existentei

in fiecare celuld a unui cromozom 18 in plus.

Sindromul Patau mai este cunoscut ca si Trisomia 13 (T13) si este datorat existentei in

fiecare celuld a unui cromozom 13 in plus.

Aceste doud sindroame sunt definite de malformatii fetale majore ( afectare severa
cardiacd sau cerebrald) , fiind n cele mai multe cazuri incompatibile cu viata, fetii decedand

in uter sau foarte repede dupa nastere.

Sindromul Edwards afecteaza aproximativ 1 din 3000 nou-nascuti pe cand Sindromul

Patau 1 din 5000.

Trebuie sa stiti ca existd metode de screening si diagnostic pentru majoritatea
malformatiilor fetale. Cunoscandu-le si accesandu-le la momentul oportun, numarul de nou-

nascuti cu malformatii fetale severe scade in mod considerabil.
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Testele de screening

Scopul testelor de screening este detectarea persoanelor susceptibile s dezvolte o boala.
Acest lucru permite orientarea acestora catre metode de diagnostic cert, accesul la tratament

sau posibilitatea unei decizii cu privire la problema de sanatate, cat mai rapid.

Pe parcursul sarcinii, testele de screening au rolul de a descoperi riscul ca fatul sa

prezinte un sindrom cu multiple implicatii medicale asupra sanatatii sale.

Aceste teste nu sunt sigure existand cazuri in care viitorii parinti sunt anuntati de

posibilitatea existentei unei afectiuni a fatului cand de fapt nu exista, si invers.
Testele de diagnostic

Asa cum am explicat, testele de screening pot doar sd prezinte riscul existentei unei
probleme. Este nevoie ulterior de o alta investigatie, una de diagnostic, care sa poata sa ofere

un raspuns clar de tipul "DA" sau "NU" pentru existenta unei malformatii fetale.
Sensibilitate / Specificitate

La fiecare dintre testele de screening si diagnostic veti observa folosirea termenilor de
sensibilitate si specificitate. Acestea sunt doud unitati de masura folosite pentru a descrie cat

de eficient si sigur este un test.

Sensibilitate = reprezintd sansa ca testul sa ofere un rezultat pozitiv pentru o problema

unei persoane care intradevar are acea problema.

Specificitate = reprezinta sansa ca testul sa ofere un rezultat negativ pentru o problema

unei persoane care Intradevar este sandtoasa.

Practic, ca un test sa fie sigur, atat sensibilitatea cat si specificitatea trebuie sa tinda la
100%.

Testele de screening si diagnostic efectuate pe timpul sarcinii

Cele 40 de saptamani de sarcind se impart In trei trimestre:

= Trimestrul I: 0-13 saptdmani

= Trimestrul 11I- 14 — 27 saptdmani

= Trimestrul III — 28- 40 (42) sdptamani

In cursul primului trimestru se pot efectua:

- Testarea non-invaziva prenatala (NIPT) — este o metoda de screening ce se realizeaza

incepand cu 9-10 saptdmani de sarcina
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= Dublu test — este 0 metoda de screening ce se realizeaza in jurul a 11-13 sdptimani de

sarcind
- Biopsia de vilozitati — metoda de diagnostic ce se realizeaza intre 10 -14 saptdmani de

sarcind
- Morfologia de trimestrul I — metoda ecograficd de screening si diagnostic realizatd

intre 11-13.6 sdptdmani de sarcind (sau la momentul la care fatul are lungimea intre 45 si 84

mm)
In cursul celui de-al doilea trimestru se pot efectua:

= Triplu test / Cvadruplu test — este 0 metoda de screening ce se realizeaza intre 15-18

sdptamani de sarcina
- Amniocenteza — este o metoda de diagnostic ce se realizeaza dupa 16 saptamani de

sarcind
- Morfologia de trimestrul II — este o metoda ecograficd de screening si diagnostic

realizata intre 18-22 saptamani de sarcind
In cursul celui de-al treilea trimestru se pot efectua:

- Morfologia de trimestrul III — este o metoda ecografica de screening si diagnostic

realizatd in jurul a 32 saptdmani de sarcina

Dublu si triplu test

Aceste teste reprezintd cea mai uzuald metoda de screening in vederea detectarii riscului
de aparitie a sindroamelor Down, Edwards si Patau (in cazul triplului test adaugandu-se si
defectele de tub neural). Dublul test se adreseazd screening-ului de prim trimestru pe cand
triplul test, metoda cu o ratd de sensibilitate si specificitate discret mai scdzutd, este rezervat

pacientelor aflate in trimestrul II de sarcina.
Ce implica aceste teste?

Pentru realizarea ambelor teste aste necesara recoltarea de sdnge matern, procedura fiind

identica cu cea folosita pentru recoltarea analizelor uzuale.
Din sangele matern se dozeaza markeri biochimici si hormoni specifici sarcinii.

Analiza acestor markeri este corelatd ulterior cu masuratorile ecografice specifice

morfologiei de prim trimestru (Vezi: Morfologie trimestrul I).
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Pot aceste teste afecta copilul sau pe mine?

Nu exista nici un fel de risc pentru mama sau fat datorate acestor teste. Trebuie totusi
retinut faptul ca aceste teste fiind neinvazive nu ofera un raspuns sigur vis-a-vis de existenta

unei malformatii a viitorului copil.
Trebuie sa fac aceste teste?

Aceste teste nu sunt obligatorii, decizia de efectuare fiind in intregime a dumneavoastra.
Medicul dumneavoastrda va poate oferi informatii suplimentare necesare, nu ezitati sa le

solicitati, iar dumneavoastra puteti opta conform cu ceea ce considerati confortabil.
Ce se poate intdmpla daca nu fac aceste teste?

Refuzul de a efectua unul dintre aceste teste de screening nu implicd neaparat esecul de
a depista o malformatie fetala. Puteti sa optati pentru efectuarea unei morfologii de trimestrul

I si mai apoi de trimestrul II.

Este totusi important de reamintit faptul ca existd si alte malformatii ce pot modifica
markerii biochimici si hormonali dar care nu oferd imagini ecografice caracteristice, iar
refuzul de a efectua aceste teste poate face ca acestea sa fie descoperite ori foarte tarziu pe

parcursul sarcinii, ori abia dupa nasterea copilului.
Ce rezultate pot afla in urma acestor teste?

Fiind teste de screening acestea calculeaza riscul ca fatul sd prezinte una dintre
malformatiile majore, comparand rezultatele dumneavoastra (obtinute din analiza de sange si
masurdtorile ecografice) cu niste rezultate standard, considerate normale, In acord cu toate
caracteristice dumneavoastra (varstd, daca sunteti fumatoare, dacd sarcina este gemelara,
greutatea actualda, metoda de obtinere a sarcinii — natural sau prin metode asistate artificial,

daca aveti diabet zaharat, etc.)

In urma acestor calcule o sa reiasi un risc prezentat pe buletinul de analizi ca 1 din X
sarcini. Practic, dintr-un grup de X persoane, cu caracteristici foarte apropiate, o persoana
prezinta riscul ca fatul sd aiba un sindrom. Cu cat grupul de persoane este mai mare cu atat
sansa ca dumneavoastra sa fiti cea afectata, scade. Dumneavoastra, in acel moment puteti fi
acea persoand ce prezintd un risc crescut de a avea un copil cu malformatii sau una din
celelalte persoane din grup, cu feti sandtosi. Se considerd ca avand risc crescut mamele ce
prezintd un risc intre 1 din 2 pana la 1 din 250 de femei. Rezultatele sub 1/ 250 (0,004) se

considera ca avand un risc scazut de a prezenta o malformatie fetala.
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Ce fac daca aflu ca am risc de malformatie fetala?

Un rezultat pozitiv, cu un risc crescut de malformatie fetald la unul dintre aceste teste de
screening nu oferd o certitudine de existenta a acesteia, asadar cel mai important lucru este sa
va pastrati calmul. Din 25 de femei testate, 1 poate sd primeasca un rezultat fals pozitiv (mai
exact, un risc marit de malformatie fetald ce se infirma ulterior la testele diagnostice sau la
nasterea copilului). Este valabild si reciproca, existand cazuri in care riscul la testele de
screening este scazut si copilul totusi prezintd o anomalie, fiind de preferat continuarea

urmadririi sarcinii (morfologie trimestrul II) indiferent de rezultat.

Medicul dumneavoastra o sd va indrume spre efectuarea unui test diagnostic (in functie
de varsta gestationala — biopsie de vilozitdti sau amniocenteza). Bineinteles, continuarea

investigatiilor este alegerea dumneavoastra.
Testarea non-invaziva prenatala (NIPT)

Testarea non-invazivd prenatald este cea mai noud metoda de screening. Aceasta se
adreseaza screening-ului de prim trimestru, putand fi realizatd incepand cu 9 sdptamani de
sarcind. NIPT-ul ofera ca si rezultat riscul ca fatul sa prezinte unul din sindroamele amintite
anterior, cele mai performante permitdnd detectia si a unor malformatii mai putin grave, dar

totusi cu un rasunet medical important (ex: Cri du Chat, Di George, Prader Willi, Angelman).
Ce implica acest test?

Incepand inca din primele saptamani de sarcina in sangele mamei incepe sa existe ADN
fetal. ADN-ul reprezinta moleculele ce codifica informatia genetica si formeaza cromozomul.
Testarea non-invaziva prenatald se bazeaza pe recoltarea de singe matern, la fel ca la analizele

uzuale si analizarea acestuia.

Practic, se desparte ADN-ul matern de cel fetal si acesta se investigheaza pentru a
observa daca existd probleme cu cantitatea unui cromozom ( prea mult sau prea putin), unele
metode putdnd sd ofere raspunsuri si vis-a-vis de calitatea cromozomilor. Desi ratele de
specificitate si sensibilitate ale acestui test sunt foarte ridicate (peste cele ale dublu si triplu
testului), acesta este inca considerat un test de screening si nu ofera siguranta unui diagnostic

de certitudine.

Fiind o metoda ce analizeazda ADN-ul, NIPT-ul poate sa precizeze cu sigurantd sexul

viitorului copil, daca optati pentru a il afla.
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Poate acest test afecta copilul sau pe mine?

NIPT-ul, asa cum 1i spune si numele este 0 metoda neinvaziva de testare a riscului de

malformatii fetale. Astfel, acesta nu prezinta nici un risc pentru mama sau fat.
Trebuie sa fac acest test?

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

puteti sa luati o decizie referitor la efectuarea sau nu a unei testari.

Nu ezitati nici un moment sd cereti medicului dumneavoastra orice informatii

suplimentare necesare pentru a putea sa luati o decizie avizata, fara a o regreta ulterior.
Ce rezultate pot afla in urma acestor teste?

Rezultatul NIPT-ului se bazeaza pe incadrarea intr-o clasa de risc scazut sau risc crescut
ca fatul sa prezinte o malformatie fetald. Rezultatele sunt impartite pe categorii (Trisomie 21,
Trisomie 13, Trisomie 18, Triploidii, Anomalii ale cromozomilor sexuali) in functie de cat de
extins ati ales si fie testul. In comparatie cu dublu si triplu test nu se prezinta o pondere,

rezultatele fiind de forma "risc crescut"/"pozitiv" sau "risc scazut"/"negativ".
Ce fac daca aflu ca am risc de malformatie fetala?

Asa cum am subliniat si anterior, desi ratele de greseli Intalnite la NIPT (atat rezultate
fals pozitive cat si rezultate fals negative) este foarte mica, trebuie sd retineti ca aceasta

posibilitate exista.

Medicul dumneavoastra o sa va indrume spre una dintre metode de diagnostic, daca

bineinteles acceptati continuarea analizelor.

Tebuie sa stiti ca orice rezultat pozitiv obtinut la testele de screening prezentate trebuie
verificat printr-o metoda de diagnostic, astfel incat nici o decizie de intrerupere a sarcinii nu

va fi luata fara o verificare prealabila.
Ecografiile morfologice fetale

Ecografia fetald se bazeaza pe ultrasunete care sunt unde sonore pe care urechea umana
nu le poate auzi. Undele sonore produc ecouri care mai apoi sunt folosite pentru a fi
transformate in imagini. Ecografia fetala este disponibila la orice moment al sarcinii, fiind cea

mai accesibild metoda de verificare a starii de bine a fatului.
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Pot aceste teste afecta copilul sau pe mine?

Ecografia fetald, indiferent de masuratorile efectuate, de tipul acesteia (2D, 3D, 4D), de
folosirea sau nu a markerilor Doppler ( care pot da informatii despre caracteristicile fluxului
de sange din inima si principalele vase ale fatului, dar si din arterele uterine materne ), este

sigurd atat pentru dumneavoastra cat si pentru fat.
Ce implica aceste teste?

Morfologiile fetale implicd o examinare ecografica amanuntitd a fatului. Aceasta se
poate realiza in cele mai multe cazuri transabdominal (plimband sonda pe abdomenul mamei),
dar exista si cazuri in care pentru o mai buna vizualizare se apeleaza la abordul transvaginal
(introducerea in vagin a unei sonde ecografice subtiri, acoperita cu un prezervativ steril cu gel
ecografic la interior si exterior), acest abord fiind cel mai des utilizat in primul trimestru de

sarcina.

Morfologia de trimestrul I se realizeaza in jurul a 11-13.6 saptdmani de sarcind si este
folositd in cadrul dublu testului, impreund cu markerii biochimici si hormonali materni in

calcularea riscului de malformatii fetale majore.
Principalele structuri analizate cuprind:

- Lungimea cranio-caudald a fatului (distanta dintre capul si punctul terminal al coloanei

vertebrale a fatului)
= Prezenta osului nazal (este recunoscut faptul ca o suitd de sindroame genetice printre

care si Sindromul Down sunt Insotite de absenta osului nazal)
= Grosimea pliului nucal ( pliul nucal este un fald de piele situat in partea posterioara a

gatului. Cu cat acesta este mai gros, cu atét riscul existentei unui sindrom genetic este si el

mai mare)

Alti markeri ecografici analizati in cadrul acestei morfologii aduc beneficii atat in
depistarea unor sindroame genetice cat si unele riscuri de complicatii materne si fetale (ex:
hipertensiune arteriala indusa de sarcina, nastere prematura, intarziere de crestere a fatului in
uter). Acestia cuprind mésurarea vitezei de trecere a sangelui prin ductul venos fetal, valva

tricuspida fetala, arterele uterine materne.

Morfologia de trimestrul Il se realizeaza 1intre 18 si 22 sdptamani de sarcind. Aceasta
urmadreste atat starea de bine si cresterea eficienta a fatului cat si posibile defecte genetice sau
structurale.

Fatul este ecografiat pe segmente, din cap pana in picioare.
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Principalele aspecte urmarite:

-La nivelul capului: integritatea structurilor fetei, existenta tuturor structurilor

intracraniene si dezvoltarea corecta a acestora
- Coloana vertebrala: integritatea si principalele curburi fiziologice ale acesteia
- La nivelul toracelui: cea mai importantda de la acest nivel este inima, la care se

analizeaza atat integritatea — pozitia acesteia, existenta a patru camere, integritatea peretilor
despartitori si valvelor — cat si functionarea armonioasa a acesteia. De la nivelul toracelui se

mai analizeaza plamanii.
-La nivelul abdomenului: pozitia si integritatea stomacului, ficatului, intestinelor,

diafragmului, rinichilor, vezicii urinare, peretelui abdominal.

- Membre: existenta a patru membre, cu trei segmente si 5 degete fiecare.

- Organe genitale externe: integritatea si determinarea sexului fatului.

- Placenta, cordonul ombilical — pozitionarea si integritatea.

= Lichidul amniotic — cantitatea, aspectul.

= Colul uterin — lungimea si gradul de inchidere.

In timpul acestei morfologii, folosirea modurilor 3D si 4D poate si ofere imagini in
timp real, apropiate de realitate a trasaturilor faciale ale fatului. Totusi, nu trebuie sa uitam ca

scopul principal al acestei ecografii este analizarea sanatatii fatului.

Morfologia de trimestrul III — se realizeaza in jurul varstei de 32 sdptdmani de sarcina.
Are ca scop urmarirea starii de bine a fatului, dezvoltarea armonioasa a acestuia, si depistarea
unor malformatii cu debut tardiv in sarcina. Aceasta cuprinde aceleasi elemente ca si
morfologia de trimestrul II, adaugandu-se masurarea vitezei de trecere a sangelui la nivel
cerebral (prin creierul fatului) si la nivel ombilical (prin cordonul ombilical al fatului) si prin
arterele uterine materne (vasele care hranesc uterul mamei si implicit fatul). Analiza
caracteristicilor fluxurilor pot oferi referinte importante despre existenta unei posibile stari de

suferinta a fatului in uter.
Ce rezultate pot afla in urma acestor teste?

Ecografiile morfologice, indiferent de trimestrul in care se efectueaza pot sa ridice
suspiciunea existentei unui sindrom genetic, pentru care medicul dumneavoastra va va

indruma spre efectuarea unui test de diagnostic cert.

De asemenea, existd malformatii structurale pentru care ecografia este metoda de
diagnostic cert. Aflarea la o varsta cat mai micd de sarcind a existentei unei astfel de
malformatii ofera posibilitatea unor alegeri ulterioare avizate, indiferent ca vorbim despre

pastrarea sau oprirea cursului sarcinii in cazul unor malformatii majore, incompatibile cu

24



viata, obisnuirea parintilor cu ideea cresterii unui copil cu dizabilitati, sau organizarea unei
echipe medicale capabile sa ofere ingrijiri fatului imediat dupa nastere, sau in cazuri selectate,

chiar in timpul sarcinii, prin operatii intrauterine.

Determinarea in urma morfologiilor a unor riscuri de hipertensiune arteriald maternd,
nastere prematurd sau intarziere de crestere a fatului oferd posibilitatea unui tratament cu
prelungirea timpului pana la nastere si implicit diminuarea riscului de a naste un copil

prematur.

Trebuie sa stiti Insd, cd morfologiile fetale nu prezinta sensibilitate si specificitate 100%
pentru toate defectele fatului. Exista totodata posibilitatea ca examinarea sa fie Ingreunata de

diversi factori externi (ex: pozitia fetald, grosimea peretelui abdominal al mamei).
Ce fac daca aflu ca am risc de malformatie fetala?

Dacd in timpul examindrii, medicul observd un posibil defect, acesta poate sd va
reprogrameze peste o perioada scurtd de timp pentru o noud ecografie sau sa va indrume spre

un alt medic pentru o a doua opinie.

In cazul riscului de sindroame genetice, singurul mod de a afla cu certitudine existenta

unei probleme este realizarea ulterioard a unui test invaziv de diagnostic.
Trebuie sa fac acest test?

Nici o gravida nu este obligata sd efectueze ecografii morfologice pe parcursul sarcinii.
Puteti opta pentru o parte din acestea sau pentru efectuarea exclusivd a unor ecografii

biometrice ( in cursul carora se analizeaza doar cresterea fatului).
Ce se poate intdmpla daca nu fac aceste teste?

Refuzul de a efectua ecografiile morfologice pe parcursul sarcinii, atrage dupad sine
asumarea posibilitatii ca fatul sa prezinte o problema, care depistatd pe parcursul sarcinii ar
putea fi mult mai usor tratatd imediat dupa nastere sau In anumite cazuri chiar intrauterin, iar
in cazurile in care s-au identificat ecografic defecte majore uneori incompatibile cu viata,

ofera posibilitatea ludrii unei decizii privind continuarea sarcinii.

Teste invazive de diagnostic — Biopsia de vilozititi si amniocenteza

Biopsia de vilozitdti si amniocenteza sunt teste diagnostice. Testele diagnostice pot

preciza cu siguranta daca fatul are o malformatie genetica analizandu-i cromozomii.
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Biopsia de vilozitdti si amniocenteza sunt ambele teste invazive. Testele invazive

implica recoltarea unor probe de tesut ce apartin sarcinii.

Medicul dumneavoastra va poate indica efectuarea unei biopsii de vilozitati sau a unei
amniocenteze 1n unul dintre urmatoarele cazuri:
- Varsta maternd 35 ani sau peste (impliniti la data probabila a nasterii)

- Antecedente de fat cu anomalii genetice sau cromozomiale
=Unul dintre parinti este purtdtor al unei translocatii balansate sau altd aberatie

cromozomiala structurala

= Unul dintre parinti este purtator al unei aberatii cromozomiale monogenice

- Ambii parinti sunt purtatori ai unei aberatii autozomal recesive

- Mama este purtatoare a unei aberatii X — linkate

= Suspiciunea unei anomalii Tn urma ecografiei de prim trimestru / al doilea trimestru

- Rezultate anormale ale screening-ului de prim trimestru

Aceste proceduri prezinta si contraindicatii asadar comunicati medicului dumneavoastra
daca stiti ca:

- Aveti Rh negativ

= Suferiti de o infectie, mai ales Hepatita B, Hepatita C sau HIV

Ce implica aceste teste?

Biopsia de vilozitati - se efectueaza specific Intre 10 si 14 sdptamani de sarcina. Practic,
aceastd procedurad are ca scop recoltarea unui fragment din viitoarea placenta (care contine

material genetic identic cu al fatului) si analizarea ei.
Ea se poate realiza in doud moduri:

= Prin abdomenul mamei — transabdominal
= Prin colul uterin (portiunea de legatura intre uter si vagin) — transcervical

Procedura transabdominala este mai des folosita, fiind mai usor de realizat.

In ambele cazuri procedura debuteazd cu o examinare ecograficd ce cuprinde:
verificarea viabilitatii fatului (se observa si masoard batdile cardiace), masurarea fatului

pentru a stabili varsta gestationald, localizarea viitoarei placentei, alegerea locului de punctie.

Urmatorul pas il reprezintd pregatirea locului de punctie, care se sterilizeazd cu
substante specifice pentru a minimaliza riscul de contaminare cu microbi. Se efectueaza
anestezie locala pentru a diminua durerea in momentul penetrarii peretelui abdominal. Apoi,
se introduce un ac, prin abdomenul sau colul mamei, panad in placenta si se preleveaza un

fragment ce este trimis la analiza.
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Dupa terminarea procedurii, fatul este urmarit ecografic pentu o scurtd perioada, se mai

masoara o data bataile cardiace.

Amniocenteza — se efectueaza in general intre 16 si 20 saptamani de sarcind, dar poate
sa fie realizata si ulterior, uneori pentru alte motive decat diagnosticul unei malformatii
genetice (ex: identificarea unei infectii fetale, detectarea grupei de sange si a Rh-ului fetal,
descoperirea gradului de dezvoltare a plamanilor fatului, etc.). Procedura are ca scop
obtinerea unei mostre de lichid amniotic (lichidul in care sta fatul in uter) si analizarea

acesteia.
Procedura este realizata transabdominal — prin peretele abominal al mamei.

La fel ca si in cazul biopsiei de vilozitati primul pas este reprezentat de evaluarea
ecografica a fatului. Si aici este foarte important sa se observe localizarea placentei, fiind
importantd evitarea acesteia in timpul punctiei. Un alt punct important al ecografiei este
studierea miscarilor fetale, operatorul realizand acest lucru pentru a evita atingerea fatului cu

acul in timpul punctiei.

Pregatirea abdomenului mamei se realizeaza cu substante dezinfectante, pentru a
minimaliza riscul de transmitere a unei infectii catre fat. Toate instrumentele folosite de catre

medic sunt sterile.

Se realizeaza punctia abdomenului si se avanseaza cu acul pand la nivelul sacului
amniotic cu extragerea unei mici cantitati de lichid amniotic si trimiterea acesteia spre

laboratorul de analiza genetica.

Dupa terminarea procedurii fatul este urmarit ecografic pentru o scurtd perioada de

timp, fiind evaluata frecventa batailor inimii.

Ce riscuri au aceste teste?

Majoritatea femeilor testate au afirmat dupa procedura, ca aceasta nu provoaca durere,

mai degraba o foarte usora senzatie de discomfort.

Este normal sa aveti emotii inainte si dupad procedura si sa va simtiti un pic nelinistita.

Nu este necesar repausul la pat dupa procedura, puteti sa reveniti la activitatile normale.
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Este normal sa simtiti usoare crampe abdominale cateva ore dupa procedura. Totodata
puteti observa o mica scurgere vaginald de sange sau lichid amniotic, lucru care nu trebuie sa

va sperie, este normal.

Riscul datoritd caruia toate femeile resimt o reticenta fatd de procedurile invazive este
cel de pierdere al sarcinii. Toti specialistii din domeniu au tras concluzia ca acest risc este mai
mic de 1%. Nu exista o explicatie clara de ce se Intampla acest lucru si nu puteti face ceva

special pentru a preveni.

De asemenea existd un risc mai mic de 1 din 1000 de cazuri care pot dezvolta o infectie

severad dupa procedura.
Anuntati-va medicul ce va ingrijeste sarcina, daca:

= Aveti dureri severe, continue ce dureaza mai mult de cateva ore

- Aveti temperaturd mai mare de 38°C

= Aveti frisoane

- Observati o sangerare severa ce provine din vagin

- Observati o scurgere mare de lichid incolor din vagin (senzatie cd s-a rupt apa)
- Observati ca aveti contractii

Ce rezultate pot afla in urma acestor teste?

Durata pana la aflarea rezultatelor depinde in functie de tipul de analiza ales. Testele
rapide vor oferi un raspuns in 2-3 zile lucratoare, iar testul principal va oferi un raspuns in

aproximativ 10 zile lucratoare.
Testul o sa va ofere un raspuns cert daca fatul prezinta o malformatie genetica.
Ce pot face daca rezultatul este pozitiv?

Daca rezultatul testului diagnostic este pozitiv, fatul prezintd o malformatie genetica.

Medicul dumneavoastra o sd va prezinte informatiile principale despre respectiva afectiune.
Nu ezitati sa 1i adresati acestuia orice fel de intrebare legata de:

- Afectarile pe care o sa le prezinte copilul
- Sansa de supravietuire
- Speranta de viatd (aproximativ cafi ani poate sa supravietuieasca)
= Existenta unor posibilitati de tratament
= Ce implica Ingrijirea unui copil cu malformatie
Dupa ce considerati cd aveti toate informatiile necesare dumneavoastra, puteti opta

pentru:
= Continuarea sarcinii
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= Oprirea cursului sarcinii (medicul dumneavoastrd o sa va prezinte modalitatea in

functie de varsta sarcinii).

Poate sa fie foarte dificil sd decideti dacd sd continuati sau nu sarcina. Doar
dumneavoastrd impreund cu familia puteti lua o decizie. Medicul ce va ingrijeste sarcina o sa
fie alaturi de dumneavoastrd si o sa vad raspundd la orice nelamuriri pe care le aveti,

sprijinindu-va indifirent de decizia pe care o luati.
Trebuie sa fac aceste teste?

Nu sunteti obligata sa efectuati nici un test diagnostic, indiferent de descoperirile

indicate de morfologiile fetale sau de testele de screening.

Trebuie totusi sd retineti ca acestea sunt singurele care va pot oferi un raspuns cert,
lasandu-va timp sa va decideti ce doriti sd faceti mai departe, continuarea sarcinii sau oprirea

acesteia.

Dacéd decideti sa refuzati efectuarea unui test diagnostic va asumati posibilitatea nasterii
unui copil cu grave malformatii, ce poate sd nu supravietuiasca, inclusiv din lipsa timpului

necesar echipei medicale de a pregati un protocol specializat pentru a va ajuta copilul.

»CUNOASTEREA ESTE ANTIDOTUL FRICIL.”

Ralph Waldo Emerson

Concluzii
1. Rezultatele analizei nivelului de educatie au relevat ca in cadrul lotului de

studiu, pacientele au prezentat intr-o mai mare masurd un nivel mai ridicat comparativ cu
pacientele din lotul martor. Rezultd din aceste diferente cd nivelul de informare general cu
privire la principalele metode de screening si diagnostic al malformatiilor genetice este

probabil mai scazut in populatia generala decat reiese pe lotul de studiu.
2. Doar jumatate din pacientele lotului de studiu (52%) au oferit raspunsul corect

referitor la principalele caracteristici ale unei persoane cu sindrom Down. Selectarea
sindromului Down ca etalon al cunoasterii afectarii in cazul unei malformatii congenitale s-a

datorat intensei mediatizari si incidentei crescute a acestui sindrom 1n randul populatiei.
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3. 46% dintre respondente au considerat eronat cd testele de screening pot
confirma sau infirma prezenta unor malformatii fetale, confundand practic definitia testului de
screening cu testul diagnostic. Se identifica astfel o prima problema de informare pregnanta,
imposibilitatea de diferentiere a scopului, sensibilitatii si specificitatii testelor efectuate in

cursul sarcinii.
4. 1 din 10 gravide considera cd ecografia este o investigatic ce presupune

expunerea la anumite riscuri a sarcinii sau a mamei. Exista astfel 10% din paciente ce prezinta

o reticentd inclusiv fatd de cea mai comuna metoda neinvaziva de diagnostic antenatal.
5. Unul dintre instrumentele noi de testare neinvaziva NIPT (considerat in

anumite studii ca fiind un test diagnostic), este aproape necunoscut de catre paciente, in ciuda
popularitdtii acestuia in majoritatea tarilor dezvoltate si a aplicarii constante a procedurii pe
teritoriul tirii noastre. In ceea ce priveste metodele invazive de diagnostic, amniocenteza este
cunoscutd de 50% dintre paciente, iar biopsia de vilozitati coriale de doar 5% dintre ele. Un
fapt ingrijorator este procentul ridicat (58%) al pacientelor ce considerd analizele uzuale de

sange efectuate in timpul sarcinii ca fiind utile in depistarea malformatiilor fetale.
6. Un procent redus de 21% dintre paciente 1si asuma colaborarea si informarea

personala insuficientd ca si factor influentator in esecul diagnosticarii unei malformatii fetale.
7. 70% din paciente au sugerat necesitatea imbunatatirii timpului alocat si

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

concret despre oprirea sau continuarea cursului sarcinii, fara sa isi manifeste interesul fata de
restul informatiilor posibil a fi oferite. Se observa o reticentd a pacientelor in a isi asuma
decizii importante cu privire la sarcind, indiferent de orientarea actuald a medicinii spre

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

informativ si sustin nevoia suplimentara de informare, cu atat mai mult dintr-o sursa sigura.
10. Conform grupelor de varstd, lotul studiat a fost Tmpartit astfel: 16-29 ani —

31%, 30-34 ani — 36%, peste 35 ani — 33%. Varsta a influentat direct proportional nivelul de
cunoastere al malformatiilor fetale, screening-ul si diagnosticul antenatal al acestora. La nivel
atitudinal, o datd cu cresterea varstei s-a observat o disponibilitate mai ridicata la asumarea

responsabilitatii si deschiderea catre informare.
1. Din punct de vedere al numarului de nasteri, pacientele au fost proportionate

astfel: primipare — 58%, secundipare — 34%, multipare — 7%. Nivelul de cunoastere a fost
influentat negativ o datd cu cresterea numarului de nasteri. Atitudinea in fata unui risc crescut
de malformatie fetala a fost influentat majoritar de costul interventiei in cazul pacientelor

multipare, rezultand un profil socio-economic scazut al acestora. De asemenea, acestea au

30



aratat un grad scazut de interes fatd de imbunatétirea cunostintelor medicale printr-un material

informativ.
12. Din lotul de studiu, 6% dintre paciente au obtinut sarcina prin metode

artificiale. Aceste paciente au nivel de cunoastere mai ridicat, datorat varstei mai inaintate si
statutului socio-economic ridicat. Obtinerea prin metode artificiale a sarcinii duce la un
atasament precoce si o disponibilitate ridicatd la interventii suplimentare in caz de risc de
malformatii fetale, cu mentiunea influentei usor ridicate a costului interventiei. Prezintd un
interes crescut spre informatiile obtinute direct de la un cadru medical specializat, avand o

deschidere sensibil mai mica spre un material alternativ.
13. 4% dintre pacientele cuprinse in studiu au declarat prezenta unor antecedente

heredocolaterale de malformatii fetale. Acestea au prezentat un grad de cunoastere mai ridicat.
Atitudinal, se observa un atasament tardiv fata de viitorul copil, dar cu puternic impact asupra
deciziei de pastrare sau oprire a sarcinii in caz de diagnostic clar de malformatie fetala.
Totodata, acestea isi exprimd elocvent nevoia de informare atat de la un cadru medical

specializat cat si prin intermediul unui material informativ suplimentar.
14. Din totalul lotului de studiu, 4% din paciente au declarat prezenta unor

antecedente personale de malformatie fetald. La nivel de cunoastere acestea au demonstrat un
grad mai scdzut, desi o experientd anterioara negativa ar implica logic o informare
suplimentara. La nivelul atitudinii, se remarcd blamarea performantelor tehnice a aparaturii in
cazul esecului de diagnostic al unei malformatii fetale. Prezinta un atasament tardiv, ce este si
factor in decizia de continuare sau oprire a sarcinii, totusi 92% dintre acestea ar decide oprirea

acesteia 1n caz de diagnostic clar de malformatie fetala.
15. Nivelul de cunoastere a fost influentat direct proportional in cel mai evident si

constant mod de catre variabilele social-simbolice (nivel de educatie, gradul resurselor
ocupationale si mediul de provenientd). Atitudinal, cu cat nivelul social-simbolic este mai
inalt, cu atat pacientele detin un nivel de exigentd mai mare, interesandu-se de precizia
metodei de diagnostic necesara in caz de risc crescut de malformatie si de informare
suplimentara inainte de a lua decizia de intrerupere a cursului sarcinii in fata unui diagnostic
pozitiv. Se verifica astfel ipoteza prezentei lucrdri conform careia resursele socio-simbolice
influenteaza in mod direct atat nivelul de cunoastere cat si atitudinea fatd de malformatiile

fetale, screening-ul si diagnosticul antenatal al acestora.
16. 96% din totalul lotului de studiu a declarat ca sarcina actuala a fost obtinuta

intr-un cuplu casatorit sau aflat intr-un concubinaj de minim 3 ani. Aceastd variabild nu a

influentat nici nivelul de cunoastere, nici atitudinea pacientelor.
17. Gradul de religiozitate in cadrul lotului de studiu a fost: 23% religiozitate

redusa, 48% religiozitate medie si 29% religiozitate ridicata. S-a constatat la nivel de
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cunoastere o liniaritate intre cele trei categorii, infirmandu-se astfel perceptia generald de
corelatie inversa intre gradul de religiozitate si statutul socio-simbolic. Influenta atitudinala s-
a reflectat statistic doar prin faptul ca pacientele cu religiozitate ridicata prezintd o reticenta in

decizia intreruperii cursului sarcinii in fata unui diagnostic de malformatie fetala.
18. Analiza variabilelor independente referitoare la sursa de informare pe parcursul

sarcinii, gradul de preocupare cu privire la posibile malformatii fetale pe parcursul sarcinii si
pozitia fatd de utilitatea screening-ului si diagnosticului precoce in sarcind a demonstrat un
nivel de cunoastere minim al pacientelor ce preferd surse alternative de informare (nu cadru
medical specializat), nu prezintd preocupare si considerd inutil screening-ul si diagnosticul
precoce. Totodata, aceste categorii de paciente prezinta la nivel atitudinal cel mai slab interes

spre informare specializatd indiferent de canalul oferit.
19. Nivelul de cunoastere este influentat Tn modul cel mai evident de catre

resursele sociale, urmat de resursele biologice si apoi valorice. Media de influenta a resurselor
sociale a fost de 52% cu un maxim de 65% de catre gradul de ocupatie. Media de influenta a
resurselor biologice a fost de 38% cu un maxim de 62% la pacientele cu antecedente
personale de malformatii fetale. Media de influentd a variabilelor valorice a fost de 35% cu un
maxim de 68% al variabilei ce investiga gradul de utilitate al screening-ului/diagnosticului

antenatal precoce al malformatiilor fetale din prisma pacientelor.
20. Pe baza analizei nivelului de cunoastere al pacientelor si a corelatiilor dintre

acesta si resursele biologice, socio-economice si valorice, devine evidentd necesitatea
optimizarii nivelului de cunoastere al tuturor pacientelor, cu un accent deosebit pentru

categoriile de paciente cu cel mai scazut nivel de cunoastere

o varsta sub 29 ani

o numar crescut de nasteri

o nivel scazut de studii — primare

o fara resurse ocupationale

o provenienta din mediul rural

o sursa de informatii accesata alta decat medicul ginecolog

o fara preocupare pentru o posibild malformatie in timpul sarcinii

o interes redus pentru screening si diagnostic precoce al malformatiei fetale
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Planuri de viitor

e In atingerea scopului propus considerim imperios necesari realizarea unui protocol
standardizat de urmarire a sarcinii, conform cu normele profesionale, care ar veni in
sprijinul atat al cadrelor medicale, cat mai ales in cel al pacientelor. Aceste masuri vor
conduce cu sigurantd la scadderea numarului de nou-nascuti cu malformatii

congenitale.

* Vom continua demersurile pentru ca materialul informativ (,,Brosura™), si fie
implementat, astfel Incat fiecare gravida sa poatd intra in posesia acestuia in cadrul

consultatiei de confirmare a sarcinii.

* Pe termen scurt, ne propunem sa deruldm un proiect pilot de educatie medicald a
pacientelor in cadrul Spitalului Clinic de Obstetrica si Ginecologie “Prof. Dr. Panait

Sirbu”, Bucuresti si Centrului Medical de Diagnostic si Tratament Roma, Bucuresti.
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