Zespotu Downa, zespotu
Edwardsa oraz zespotu Pataua




Przesiewowe badania prenatalne w kierunku Zespotu
Downa, zespolu Edwardsa oraz zespotu Pataua w skrocie

Masz mozliwo$é¢ poddania sie badaniu (badaniu przesiewowemu) w celu ustalenia,
jak duze jest ryzyko, ze Twoje dziecko ma zespét Downa, zespét Edwardsa lub zespét
Pataua. Osoby z zespotem Downa maja niepelnosprawnos¢ intelektualng. Nie mozna
z gory przewidzie¢, jak beda sie one rozwija¢. Maja one czesciej problemy zdrowotne;
zreguly da sie je skutecznie leczy¢. Dzieci z zespotem Edwardsa lub z zespotem Pataua
z reguly umieraja przed porodem lub krétko po porodzie. Rzadko osiagaja one wiek
powyzej jednego roku zycia. U dzieci tych wystepuje znaczna niepelnosprawnos¢
intelektualna i powazne wady fizyczne.

Jak przebiega badanie przesiewowe?

» Podczas pierwszej wizyty potozna lub ginekolog zapyta, czy chcesz dowiedzieé sie

wiecej na temat badania przesiewowego. Jezeli bedziesz sobie tego zyczy¢,

przeprowadzona zostanie z Toba rozmowa na temat badania przesiewowego.

Mozesz sie przygotowac do tej rozmowy, czytajac informacje na stronie

internetowej www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl oraz wypehniajac

znajdujacy sie na tej stronie formularz utatwiajacy Swiadomy wybor.

» Masz do wyboru dwa rézne testy:

- Test zintegrowany. Jest to badanie krwi kobiety ciezarnej oraz pomiar
przeziernosci fatdu karkowego dziecka przy pomocy badania USG.

- Test NIPT (nieinwazyjny test prenatalny). Jest to badanie krwi kobiety ciezarne;j.

Test NIPT jest bardziej skuteczny w wykrywaniu zespotu Downa, zespotu Edwardsa

oraz zespotu Pataua u dzieci, a jego wynik czesciej daje prawidtowe wyniki w

poréwnaniu z testem zintegrowanym (oznacza to, ze mniej kobiet ciezarnych

otrzymuje niewtasciwe skierowanie na dalsze badanie).

» Po rozmowie zadecydujesz, czy bedziesz chciata poddac sie badaniu
przesiewowemu. Udziat w badaniu przesiewowym jest dobrowolny.

« Koszt badania przesiewowego wynosi 168 euro (test zintegrowany w przypadku

ciazy pojedynczej) lub 175 euro (test NIPT). Koszty te pokrywasz we wiasnym

zakresie.

Wynik testu moze Cie postawi¢ przed trudnymi wyborami. Co bedzie, jezeli wynik

okaze sie niepomyslny i by¢ moze urodzisz dziecko z zespotem Downa, zespotem

Edwardsa lub zespotem Pataua? Wéwczas mozesz przeprowadzi¢ dalsze badania w

celu uzyskania catkowitej pewnosci. Dokonujac tego wyboru, mozesz liczy¢ na

pomoc.

Wynik dalszego badania moze ponownie postawi¢ Cie przed trudnymi wyborami.

Takze wtedy mozesz otrzymac pomoc.
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1 Jakie informacje
znajdziesz w niniejszej
broszurze?

Mozesz podda¢ swoje nienarodzone dziecko badaniom w kierunku kilku wad
wrodzonych. Nazwa tych badan brzmi: przesiewowe badania prenatalne. Masz do
wyboru dwa badania: (1) przesiewowe badania prenatalne w kierunku zespotu
Downa, zespotu Edwardsa oraz zespotu Pataua i (2) badanie w kierunku wad
fizycznych (badanie USG w 20. tygodniu ciazy). Do Ciebie nalezy decyzja, czy badania
te zostang przeprowadzone. W niniejszej broszurze przeczytasz wiecej na temat
przesiewowych badan prenatalnych w kierunku zespotu Downa, zespotu Edwardsa
oraz zespotu Pataua.

Przesiewowe badania prenatalne w kierunku zespotu Downa,
zespotu Edwardsa oraz zespotu Pataua

Podczas pierwszej wizyty potozna lub ginekolog zapyta, czy chcesz dowiedziec sie
wiecej na temat badania przesiewowego. Czy chcesz uzyska¢ wiecej informacji?
Wéwczas zostanie z Toba przeprowadzona szczegdtowa rozmowa na ten temat.
Jest to tak zwana rozmowa doradcza.

Przygotowanie do rozmowy.

W trakcie tej rozmowy otrzymasz wiele informacji. Radzimy Ci, abys przed ta
rozmowa zapoznala sie z informacjami na stronie www.onderzoekvanmijn-
ongeborenkind.nl. Mozesz obejrze¢ na niej film z objasnieniami dotyczacymi
testu przesiewowego. Znajdziesz tam takze informacje i mozesz wypeti¢
formularz Swiadomy wybér, stanowiacy pomoc w dokonaniu wyboru. Jezeli czego$
nie rozumiesz, w trakcie rozmowy zadawaj pytania.
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Zanim zadecydujesz, czy chcesz sie podda¢ badaniu
przesiewowemu

Zaltézmy, ze bedac w ciazy, chcesz wiedzieé, czy Twoje dziecko ma wrodzong wade.
Jakie konsekwencje dla Ciebie moze mie¢ wynik badania?

1. Zaniepokoisz sie: wynik wskazuje na to, ze by¢ moze Twoje dziecko ma wade. Z reguly
konieczne jest dalsze badanie, aby stwierdzi¢ to z cala pewnoscia. Czy chcesz
przeprowadzi¢ to badanie?

2. Mozesz stanqc przed trudnymi wyborami: dalsze badanie moze potwierdzi¢, ze Twoje
dziecko ma wade. Musisz sie wéwczas zastanowi¢, co chcesz zrobi¢. Czy chciatabys
donosic ciaze czy ja przerwac? Czy chcesz zmierzy¢ sie z tym wyborem czy tez nie
chcesz musie¢ sie¢ nad tym zastanawiac?

3. Uspokoisz sie: badanie przesiewowe nie wykazato obecnosci wad. Albo znaleziono
wade, ktéra w zyciu codziennym sprawia niewiele probleméw. Nawet jezeli wynik
bedzie pomyslny, Twoje dziecko moze mie¢ jednak jaka$ wade. Test przesiewowy
nie wykrywa bowiem wszystkich wad.

Sama decydujesz o tym, czy chcesz, aby przeprowadzone zostato prenatalne badanie
przesiewowe i jak w jakim zakresie chcesz podda¢ sie badaniom. Jezeli chcesz, mozesz
w kazdej chwili przerwa¢ badania.




2 Wady

Co to jest zespét Downa?

Zesp6t Downa to wada wrodzona, ktéra jest nieuleczalna. Osoby z zespotem Downa
maja niepelnosprawnos¢ intelektualna o ré6znym stopniu zaawansowania. Nie mozna
przewidzie¢, jak zaawansowane jest uposledzenie.

Osoby z zespotem Downa maja dodatkowy chromosom

Chromosomy znajduja sie we wszystkich komoérkach naszego organizmu i s3 w nich
zakodowane nasze cechy dziedziczne. Zesp6t Downa to aberracja chromosomowa.

U ludzi wystepuja dwa egzemplarze kazdego chromosomu w kazdej komérce. U
osoby z zespotem Downa w kazdej komdrce wystepuja nie dwa, ale trzy egzemplarze
jednego okreslonego chromosomu (chromosomu 21). Inna nazwa zespotu Downa to
trisomia 21. Na kazde 10 000 urodzonych dzieci od 11 do 16 ma zespét Downa.

Rozwdj

Dzieci z zespotem Downa rozwijaja sie wolniej i w bardziej ograniczonym stopniu niz
przecietnie. W przypadku kazdego dziecka przebiega to inaczej. Nie mozna przewidzie¢,
jak bedzie przebiegat ich rozwdj. Stymulacja dzieci w okresie ich rozwoju juz od
najmtodszych lat pomaga im rozwija¢ sie lepiej, niz w przesztosci. W tym celu
dostepne s3 rézne programy wspierajace, z ktérych moga korzystac rodzice. Dzieci w
mtiodym wieku wychowuja sie w normalny sposéb w rodzinie. Z reguly moga one
uczeszczaé do zwyklego przedszkola. W bardzo rzadkich przypadkach konieczny jest




specjalny osrodek dziennego pobytu. Wiekszo$¢ dzieci z zespotem Downa

rozpoczyna nauke w zwyklej szkole. Niewielka grupa idzie do szkoly specjalnej.

W ramach regularnych zaje¢ szkolnych dzieci zasadniczo ucza sie lepiej méwic i
czytad, a takze ucza sie lepszego nawiazywania kontaktéw z innymi. Po ukonczeniu
szkoly podstawowej wiekszo$¢ dzieci idzie do szkoly specjalnej na poziomie
ponadpodstawowym. Niewielka liczba dzieci uczeszcza do osrodka dziennego pobytu.
Niektore dzieci z zespotem Downa zauwazaja, bedac w wieku dojrzewania, ze jednak
niezupelnie sobie radza. Moga sta¢ sie na skutek tego niepewne, nieSmiate i
wycofane. Ze wzgledu na to reaguja nieraz inaczej, niz oczekuja tego od nich osoby w
ich otoczeniu.

Mniej wiecej do momentu ukonczenia 30 lat potowa 0séb z zespotem Downa mieszka
w domu rodzinnym. Cze$¢ 0s6b z zespotem Downa mieszka samodzielnie, korzystajac
ze wsparcia i opieki. Wiekszo$¢ os6b z zespotem Downa mieszka w mieszkaniach
tworzonych w ramach inicjatywy spotecznej (tzw. kleinschalige woonprojecten). Osoby z
zespotem Downa wymagaja opieki i wsparcia przez cate zycie. To, ile wsparcia i opieki
potrzebuja, zalezne jest od stopnia niepelnosprawnosci intelektualne;j.

Osoby z zespotem Downa osiagaja przecietnie wiek 6o lat.

Jak rodzice oraz rodzenstwo reaguja na dziecko z zespotem Downa?

Z badan wynika, ze prawie wszyscy rodzice twierdza, ze bardzo kochaja swojego

syna czy cérke z zespotem Downa i ze s3 dumni ze swojego dziecka. Wiekszos¢
rodzicéw (8 na 10) ma poczucie, ze dzieki swojemu dziecku nabieraja bardziej
pozytywnego nastawienia. Dotyczy to réwniez wiekszosci braci i siéstr. Twierdzg

oni, ze w przysztoéci chcg by¢ nadal zaangazowani w doroste zycie ich brata czy siostry.
S3 jednak rodziny, w ktérych pojawiaja sie problemy, co w ich odczuciu stanowi dla
nich obciazenie.

Wszystkie artykuly naukowe na ten temat mozna przeczyta¢ na stronie internetowej
www.downsyndroom.nl/home/levensloop/kwaliteit-van-leven/.
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Zdrowie

Istnieje wieksze niz przecietnie ryzyko, ze dziecko z zespotem Downa umrze w czasie
ciazy. Prawie potowa dzieci z zespotem Downa rodzi sie z wada serca. Prawie zawsze
da sie ja skutecznie leczy¢ operacyjnie. Z reguly po operacji dolegliwosci ustepuja.

U dzieci z zespotem Downa moze wystepowa¢ wada zotadka i jelit, ktéra réwniez
mozna leczy¢ operacyjnie. U dzieci z zespotem Downa wystepuje zwiekszone ryzyko
problemdéw zwigzanych z drogami oddechowymi, stuchem, wzrokiem, mowa oraz
odpornoscig na infekcje. Istnieja indywidualne réznice co do stopnia zaawansowania
tych probleméw zdrowotnych u poszczegélnych oséb. U oséb dorostych z zespotem
Downa czesciej niz przecietnie i w stosunkowo mtodszym wieku pojawia sie jedna z
form demenc;ji (choroby Alzheimera).

Wsparcie

Dzieci i mlodziez z zespotem Downa oraz ich rodzice moga uzyska¢ wsparcie ze strony
lekarza pediatry, polikliniki dla oséb z zespotem Downa lub wielodyscyplinarnego
zespotu wyspecjalizowanego w dziedzinie zespotu Downa. W skiad wielodyscyplinarnego
zespotu wyspecjalizowanego w dziedzinie zespotu Downa wchodzi miedzy innymi
lekarz pediatra, logopeda, fizjoterapeuta oraz pracownik socjalny. Osoby doroste z
zespotem Downa moga korzysta¢ z pomocy ze strony lekarza rodzinnego, polikliniki
dla 0séb z zespotem Downa lub wielodyscyplinarnego zespotu wyspecjalizowanego w
dziedzinie zespotu Downa. Koszty opieki medycznej nad dzie¢mi z zespotem Downa,
wlacznie z kosztami srodkéw pomocniczych, sa refundowane przez ubezpieczenie
zdrowotne. Ich rodzice moga réwniez korzystac z réznego rodzaju wsparcia
finansowego.

Co to jest zespot Edwardsa?

Zespo6t Edwardsa to bardzo powazna wada wrodzona. U dziecka z zespotem Edwardsa
w kazdej komorce wystepuja nie dwa, lecz trzy egzemplarze chromosomu 18. Inna
nazwa zespotu Edwardsa to trisomia 18. Wystepuje on znacznie rzadziej niz zesp6t
Downa. Na kazde 10 000 urodzonych dzieci od 1 do 16 ma zespét Edwardsa.



Wigkszos¢ dzieci z zespotem Edwardsa umiera w czasie ciazy lub krétko po porodzie.
U dzieci tych opéznienie w rozwoju pojawia sie czesto juz przed urodzeniem. Dzieci z
zespotem Edwardsa, ktdre urodza sie zywe, maja w chwili urodzenia niska wage.
Dzieci te s3 bardzo podatne na choroby i umieraja najczesciej w ciagu pierwszego
roku zycia. U dzieci z zespotem Edwardsa wystepuje gleboka niepelnosprawnos¢
intelektualna. U mniej wiecej 9 na 10 dzieci wystepuje powazna wrodzona wada serca.
Czesto wystepuja zmiany réwniez w innych narzadach, na przyktad w nerkach i
jelitach. Dzieci tez mogg mie¢ takze wade przedniej $ciany brzucha oraz wrodzone
zaroéniecie przelyku. Dziecko moze mie¢ matlg twarz i duza czaszke. Problemy
zdrowotne s3 zawsze bardzo powazne. Istniejg indywidualne réznice co do rodzaju i
stopnia zaawansowania tych probleméw u poszczegdlnych dzieci.

Co to jest zesp6t Pataua?

Zespot Pataua to bardzo powazna wada wrodzona. U dziecka z zespotem Pataua w
kazdej komdrce wystepuja nie dwa, lecz trzy egzemplarze chromosomu 13. Inna
nazwa zespotu Pataua to trisomia 13. Wystepuje on znacznie rzadziej niz zespét
Downa. Na kazde 10 000 urodzonych dzieci od 1 do 16 ma zespét Pataua.

Wiekszo$¢ dzieci z zespotem Pataua umiera w czasie cigzy lub krétko po porodzie.

U dzieci tych opéznienie w rozwoju pojawia sie czesto juz przed urodzeniem. Dzieci z
zespotem Pataua, ktdre urodza sie zywe, maja w chwili urodzenia niska wage. Dzieci
te s3 bardzo podatne na choroby i umieraja najczesciej w ciagu pierwszego roku zycia.
U dzieci z zespotem Pataua wystepuje glteboka niepelnosprawnos¢ intelektualna.
Zreguly istnieja zaburzenia w rozwoju i budowie mézgu oraz serca. Czasami
wystepuja réwniez schorzenia nerek oraz wady przewodu pokarmowego. Poza tym
moga wystepowac dodatkowe palce u rak lub stép. Moga tez by¢ obecne deformacje
twarzy, takie jak na przyktad rozszczep wargi i podniebienia (schisis). Problemy
zdrowotne s3 zawsze bardzo powazne. Istniejg indywidualne réznice co do rodzaju i
stopnia zaawansowania tych probleméw u poszczegdlnych dzieci.



3 Badania przesiewowe

Decydujesz sie na badania przesiewowe pod katem zespotu Downa, zespotu Edwardsa
i zespotu Pataua? Masz wéwczas do wyboru dwa testy:

1. Test zintegrowany

2. Test NIPT

Test zintegrowany

Test zintegrowany stanowi potgczenie dwéch badan:

1. Badania krwi kobiety ciezarnej w okresie od 9 do 14 tygodnia ciazy. Krew badana jest
w laboratorium.

2. Pomiaru faldu karkowego dziecka przy pomocy badania USG w okresie od 11 do 14
tygodnia cigzy. U wszystkich dzieci wystepuje cienka warstwa ptynu pod skéra w
karku: w fatdzie karkowym. Im grubszy jest fatd karkowy, tym wigksze jest ryzyko,
ze dziecko ma zespdét Downa, zesp6t Edwardsa lub zesp6t Pataua.

Wynik testu zintegrowanego

Test zintegrowany okresla, jak duze jest ryzyko, ze Twoje dziecko ma zespét Downa,
zesp6t Edwardsa lub zesp6t Pataua. Tak wiec test ten nie daje zadnej pewnosci. W
przypadku zwiekszonego ryzyka urodzenia dziecka z zespotem Downa, zespotem
Edwardsa lub zespotem Pataua mozesz zadecydowad, czy chcesz poddac sie dalszemu
badaniu (patrz rozdziat 4 - , Dalsze badanie”) . Na podstawie tego dalszego badania
mozna z cala pewnoscig stwierdzi¢, czy Twoje dziecko ma jedno z tych schorzen czy nie.

,Istnieje zwiekszone ryzyko, ze Twoje dziecko ma zespét Downa, zespot Edwardsa lub zespot Pataua.”
Oznacza to, ze ryzyko, ze Twoje nienarodzone dziecko ma zespét Downa, zespét
Edwardsa lub zespét Pataua wynosi 1 do 200 lub wiecej. Ryzyko 1 do 200 oznacza, ze
sposrod wszystkich 200 ciezarnych kobiet dziecko jednej z nich ma zespét Downa,
zespo6t Edwardsa lub zespét Pataua. Pozostate 199 kobiet spodziewa sie dziecka,
ktére nie ma zespotu Downa, zespotu Edwardsa ani zespotu Pataua. Tak wiec
zwiekszone ryzyko to nie to samo co wysokie lub duze ryzyko. Aby mie¢ pewnos¢,
mozesz poddac sie dalszym badaniom.
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,Nie istnieje zwiekszone ryzyko, ze Twoje dziecko ma zespét Downa, zespot Edwardsa lub zespot

Pataua.”
Oznacza to, ze ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa, zespotem Edwardsa lub
zespotem Pataua jest mniejsze niz 1 do 200. W Twoim przypadku dalsze badanie nie
jest potrzebne. Wynik testu zintegrowanego okresla poziom ryzyka, jednakze nie
daje stuprocentowej pewnosci. Istnieje wiec niewielkie ryzyko, ze Twoje dziecko
mimo wszystko ma zespét Downa, zesp6t Edwardsa lub zesp6t Pataua. Wejdz na
strone internetowa www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl w celu uzyskania
bardziej szczegétowych informacji na temat testu zintegrowanego oraz objasnienia,
co doktadnie oznacza ryzyko.

Dodatkowe rozpoznanie na podstawie testu zintegrowanego

Jezeli grubos¢ fatdu karkowego wynosi co najmniej 3,5 milimetra, zawsze zostanie Ci
zaproponowane dodatkowe badanie USG. Pogrubiony fatd karkowy wystepuje nie
tylko w przypadku zespotu Downa, zespotu Edwardsa oraz zespotu Pataua, lecz moze
takze $wiadczy¢ o innych aberracjach chromosomowych lub wadach fizycznych u
dziecka, takich jak wady serca. Czasami pogrubienie fatdu karkowego nie ma zadnego
podtoza i dziecko rodzi sie bez wady. Podczas pomiaru grubosci fatdu karkowego
osoba wykonujaca badanie USG moze takze zauwazy¢ u dziecka inne wady (ustalenia
dodatkowe). Chodzi tu o powazne wady, takie jak brak rgk, nég lub bezmézgowie.
Jezeli zdecydujesz sie na wykonanie testu zintegrowanego, zawsze zostaniesz
powiadomiona o ewentualnym dodatkowym rozpoznaniu.

Nieinwazyjny test prenatalny NIPT

Test NIPT to badanie, w ramach ktérego zostaje pobrana, a nastepnie poddana
analizie krew kobiety ciezarnej. Laboratorium bada DNA w krwi pod katem aberracji
chromosomowych, co pozwala ustali¢, czy dziecko ma zesp6t Downa, zesp6t
Edwardsa lub zespét Pataua. We krwi kobiety ciezarnej znajduje sie¢ DNA, ktére
pochodzi z placenty (fozyska) oraz DNA pochodzace od matki. DNA pochodzace z
placenty jest prawie zawsze takie samo, jak DNA dziecka.

Test NIPT mozna wykonywac od 11 tygodnia cigzy.
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Eksperyment naukowy

0d 1 kwietnia 2017 1. wszystkie kobiety ciezarne w Holandii moga wykona¢ test
NIPT, jednakze jest to jednoznaczne z przystapieniem do eksperymentu
naukowego TRIDENT-2). Dlaczego przeprowadza sie eksperyment naukowy?
Doswiadczenia w zakresie testu NIPT s3 duzo wigksze za granica Stwierdzono
tam, ze test NIPT jest bardzo wiarygodny. Ministerstwo chce w chwili obecnej
sprawdzi¢, czy test ten sprawdzi sie réwniez w Holandii Chce réwniez przekona¢
sie, co kobiety s3dza na temat testu NIPT. Jezeli zdecydujesz sie na wykonanie
testu NIPT, wyrazasz zgode na wykorzystanie Twoich danych przez naukowcéw.
W tym celu podpiszesz formularz zgody.

Na stronie internetowej www.meerovernipt.nl dowiesz si¢ wiecej na temat tego
eksperymentu naukowego oraz na temat tego, co stanie sie z Twoimi danymi.

Dodatkowe rozpoznanie na podstawie testu NIPT

Laboratorium moze réwniez wykry¢ u dziecka, w placencie (tozysku) oraz bardzo
rzadko u kobiety ciezarnej, inne aberracje chromosomowe niebedace zespotem
Downa, zespotem Edwardsa albo zespotem Pataua. Jest to rozpoznanie dodatkowe.
Sama zdecydujesz o tym, czy chcesz wiedzie¢, jakie rozpoznanie dodatkowe wykazato
badanie.

Istniejg rézne rodzaje rozpoznania dodatkowego: od bardzo powaznych do mniej
powaznych. Aby z calg pewnoscia wiedzie¢, o jakie rozpoznanie dodatkowe chodzi,
konieczne s3 dalsze badania. Z reguly jest to amniopunkcja lub biopsja kosméwki.
Na kazde 1000 kobiet, ktére decyduja sie na wykonanie testu NIPT, okoto 4 dowiaduja
sie o rozpoznaniu dodatkowym.

Wejdz na strone internetowa www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl, aby
uzyska¢ wiecej informacji na temat testu NIPT oraz rozpoznania dodatkowego.

Jezeli zdecydujesz sie na wykonanie testu NIPT, bedziesz mogta podja¢ decyzje, czy
chcesz pozna¢ ewentualne m rozpoznaniu dodatkowym. Istniejg dwie mozliwosci:

1. Chcesz podda¢ swoje dziecko wylacznie badaniu przesiewowemu pod katem
zespotu Downa, zespotu Edwardsa i zespotu Pataua. Laboratorium nie wie wéwczas
o rozpoznaniu dodatkowym.

albo

2. Chcesz podda¢ swoje dziecko badaniu przesiewowemu pod katem zespotu Downa,
zespotu Edwardsa i zespotu Pataua, a takze chcesz wiedzie¢, czy wykazato ono
rozpoznanie dodatkowe.

12


http://www.meerovernipt.nl
http://www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl

Wynik testu NIPT

,Wynik w granicach normy.”
Ten wynik prawie zawsze sie zgadza. Ryzyko, ze Twoje nienarodzone dziecko ma zespét
Downa, zesp6t Edwardsa lub zespét Pataua, jest bardzo niewielkie. Dalsze badanie nie
jest wiec konieczne. Wynik przekaze Ci ginekolog lub potozna.

,Wynik nie miesci sie w granicach normy i istnieje mozliwos¢, ze Twoje nienarodzone dziecko ma
zespét Downa, zespot Edwardsa lub zespot Pataua.”

Wynik przekaze Ci ginekolog lub potozna. Co méwi ten wynik? Oto kilka przyktadéw:

+ U75na1oo0 kobiet, ktére otrzymuja wynik $wiadczacy o tym, ze by¢ moze ich dziecko
ma zespdt Downa, rzeczywiscie sie to potwierdza; oznacza to, ze dzieci 25 kobiet nie
maja zespotu Downa.

+ U24na1o0 kobiet, ktdre otrzymuja wynik $wiadczacy o tym, ze by¢ moze ich dziecko
ma zespot Edwardsa, rzeczywiscie sie to potwierdza; oznacza to, ze dzieci 76 kobiet nie
maja zespotu Edwardsa.

« U23na1oo kobiet, ktére otrzymuja wynik $wiadczacy o tym, ze by¢ moze ich dziecko
ma zespdt Pataua, rzeczywiscie sie to potwierdza; oznacza to, ze dzieci 77 kobiet nie
maja zespotu Pataua.

W przypadku wyniku odbiegajacego od normy mimo tego istnieje szansa, ze dziecko nie
ma tej wady. Catkowita pewno$¢ mozesz uzyska¢ wylacznie, poddajac sie biopsji
kosméwki lub amniopunkji. Czy myslisz o tym, aby przerwac ciaze? W takim razie
najpierw konieczne s3 dalsze badania, aby uzyskac catkowita pewnos¢.

»Stwierdzono dodatkowe rozpoznanie.”
Zostanie z Tobg nawigzany kontakt telefoniczny i otrzymasz objasnienie, co wykryto i co
to ewentualnie moze oznacza¢ dla Twojego dziecka oraz dla Ciebie. Zostaniesz
zaproszona na rozmowe w poliklinice genetyki klinicznej szpitala uniwersyteckiego.
Podczas tej rozmowy otrzymasz wiecej informacji na temat rozpoznania dodatkowego
oraz na temat tego, jakie s3 mozliwosci (patrz takze strona 22). Najpierw konieczne s3
dalsze badania, aby uzyskac catkowita pewnos¢.

,Nie stwierdzono dodatkowego rozpoznania.”

Jezeli wynik nie podaje zadnych informacji na temat dodatkowego rozpoznania, oznacza
to, Ze go nie stwierdzono.
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Poréwnanie testu zintegrowanego i nieinwazyjnego testu
prenatalnego NIPT

Test zintegrowany Test NIPT

Jak przebiega ten test?

Przeprowadza si¢ badanie krwi
kobiety ciezarnej oraz pomiar
przeziernosci fatdu karkowego
dziecka przy pomocy badania
USG.

Przeprowadza si¢ badanie krwi
u kobiety ciezarne;.

Czy ten test jest Nie, ten test jest juz Tak, jest to w Holandii nowy
eksperymentem wykorzystywany w Holandii test. Musisz wyrazi¢ zgode na
naukowym? od dluzszego czasu. wykorzystanie Twoich danych
na potrzeby eksperymentu
naukowego. Wejdz réwniez
na strone internetowa
www.meerovernipt.nl.
Kiedy moge podda¢ Badanie krwi — miedzy 9 a 14 0d 11 tygodnia ciazy.
sie temu testowi? tygodniem ciazy, a pomiar
przeziernosci fatdu
karkowego — miedzy 11 a 14
tygodniem ciazy.
Po jakim czasie R&zni sie to w poszczegblnych W ciagu 10 dni roboczych.
otrzymam wynik? pracowniach USG. Jezeli krew
zostala pobrana jeden czy dwa
tygodnie przed badaniem USG,
z reguly wynik otrzymasz w
dniu wykonania badania USG.
Jezeli krew zostata pobrana
pdzniej, wynik otrzymasz kilka
dni po badaniu USG.
Czy test wykrywa Nie. Test ten wykrywa Nie. Test ten wykrywa mniej
zesp6l Downa, zespét  schorzenie u wiecej
Edwardsa i zesp6t » 85na100 dziecizzespolem < 96 na1oo0 dzieciz zespotem
Pataua u wszystkich Downa, Downa,
dzieci?  77Mna100 dzieci z zespotem » 87na100 dzieci z zespotem
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Edwardsa,
+ 65na 100 dzieci z zespotem
Pataua.

Edwardsa,
» 78na 100 dzieci z zespotem
Pataua.
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Test zintegrowany Test NIPT

Czy test ten daje
catkowita pewnos$¢?

Czy test ten moze
doprowadzi¢ do
nieoczekiwanego
rozpoznania
dodatkowego?

Czy moge zadecydowac,
czy chce zosta¢
poinformowana o tym,
jakie rozpoznanie
dodatkowe
stwierdzono na
podstawie testu?

Ile kosztuje test?

Nie. Test ten okresla ryzyko
wady. Wynik (,1 na”) okresla,
jak duze jest ryzyko, ze ten
wynik jest prawidtowy.

« Czy ryzyko jest mniejsze, niz
1na 200 (na przykiad 1 na
1000)? Brak zwiekszonego
ryzyka Dalsze badania nie s3
konieczne.

« Czy ryzyko wynosi 1 na 200
lub wiecej (na przyktad 1 na
50)? Ryzyko jest zwiekszone.
Mozesz wykonac dalsze
badania, aby uzyska¢
catkowita pewnos¢.

W przypadku pomiaru
przeziernosci fatdu karkowego
moga wyj$¢ réwniez na jaw
inne wady, ktére sa czesto
powazne. Chodzi tu o znaczne
wady, takie jak brak rak, nég
lub bezmézgowie oraz wade
przedniej $ciany brzucha.

Zawsze mozesz zostac
poinformowana o
ewentualnym rozpoznaniu
dodatkowym.

168 euro (w przypadku ciazy
pojedynczej)

Nie.

« Czy otrzymany wynik miesci
sie w granicach normy?
Wéwczas wynik prawie
zawsze sie potwierdza.
Dalsze badania nie s3
konieczne.

« Czy otrzymany wynik nie
miesci sie w granicach
normy? Okoto 75 na 100
kobiet z takim wynikiem
rzeczywiscie jest spodziewa
sie dziecka z zespotem
Downa. Odnosnie do
zespotu Edwardsa i zespotu
Pataua dotyczy to
odpowiednio 24 i 23 na 100
kobiet z wynikiem
niemieszczacym sie w
granicach normy. Mozesz
zdecydowac sie na dalsze
badanie, aby uzyska¢
catkowita pewnos¢.

Test NIPT moze wykaza¢
aberracje chromosomowe u
dziecka, w placencie (fozysku)
oraz bardzo rzadko u kobiety
ciezarnej. Te wady moga by¢
réznego rodzaju, od bardzo
powaznych do mniej
powaznych.

Mozesz zadecydowac, ze nie
chcesz zosta¢ poinformowana
0 ewentualnym rozpoznaniu
dodatkowym.

175 euro
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Zestawienie réznic

Decydujesz sie wykona¢ badanie przesiewowe pod katem zespotu Downa, zespotu
Edwardsa i zespotu Pataua, ale trudno jest Ci dokona¢ wyboru pomiedzy dwoma
testami? Skorzystaj z tabeli na stronach 14 i 15, aby dokona¢ pierwszego poréwnania.
Badania wskazuja, ze test NIPT wykrywa wiecej przypadkéw zespotu Downa, zespotu
Edwardsa i zespotu Pataua niz test zintegrowany, a jego wynik czesciej sie potwierdza
(oznacza to, ze mniej kobiet ciezarnych jest niepotrzebnie kierowanych na dalsze
badania). Na stronie internetowe www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl
znajdziesz wiecej informacji na temat testow oraz szczeg6étowsa tabele.

Bardziej szczegbtowych objasnien na temat testéw udzieli Ci réwniez potozna albo
ginekolog.

Test przesiewowy w przypadku ciazy blizniaczej

Czy jeste$ w ciazy blizniaczej? W takim razie mozesz wybrac test zintegrowany, a w
niektérych przypadkach test NIPT. Zasiegnij doktadnych informacji na ten temat u
swojej potoznej lub u swojego ginekologa.

Jezeli wybierzesz test zintegrowany

Dla kazdego dziecka otrzymasz osobny wynik. Jezeli u jednego dziecka lub u obydwu
dzieci istnieje zwiekszone ryzyko obecnosci zespotu Downa, zespotu Edwardsa lub
zespotu Pataua, bedziesz mogta poddac sie dalszym badaniom.

Jezeli wybierzesz test NIPT
Jezeli jeste$ w ciazy blizniaczej, przeprowadzenie testu NIPT nie zawsze jest mozliwe.
Wiecej informacji na ten temat uzyskasz od potoznej lub ginekologa.

Czy istniejg w Twoim przypadku wskazania medyczne?

W Twoim przypadku istnieja wskazania medyczne, jezeli na przykiad juz wczesniej
miata$ dziecko z zespotem Downa, zespotem Edwardsa lub zespotem Pataua. Czy
zastanawiasz sie nad wykonaniem prenatalnych badan przesiewowych? Wéwczas
zostaniesz zaproszona na rozmowe w Osrodku Diagnostyki Prenatalne;j.

Jezeli zdecydujesz, ze chcesz poddac swoje dziecko badaniom przesiewowym pod
katem zespotu Downa, zespotu Edwardsa i zespotu Pataua, w porozumieniu z Tobg
zostanie ustalone, jakie badanie bedzie najlepszym wyborem.
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Jaka role odgrywa wiek kobiety ciezarnej?

Kobiety ciezarne w starszym wieku sa narazone na wigksze ryzyko urodzenia dziecka z
zespotem Downa niz kobiety ciezarne w mtodszym wieku. To samo dotyczy ryzyka
urodzenia dziecka z zespotem Edwardsa lub zespotem Pataua.

Wiek kobiety ciezarnej Ryzyko na urodzenie dziecka z
zespotem Downa w chwili

20 —25 lat od 11 do 13 na10 000

26 —30 lat od 14 do 19 na10 0oo

31—35lat od 20 do 45 na 10 000

36 — 40 lat 0d 60 do 155 na 10 000

41— 45 lat 0d 200 do 615 na 10 000

Objasnienia dotyczqce tabeli

Jezeli 10 ooo kobiet w wieku 25 lat jest w ciazy, wowczas dziecko 13 z nich ma zesp6t
Downa. Oznacza to, ze 9987 kobiet spodziewa sie dziecka, ktére nie ma zespotu
Downa. Jezeli 10 0oo kobiet w wieku 41 lat jest w cigzy, woéwczas dziecko 200 z nich
ma zespdét Downa. Oznacza to, ze 9800 kobiet spodziewa sie dziecka, ktére nie ma
zespotu Downa.

Aby uzyskac wiecej informacji, wejdz takze na strone internetowa
www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl.
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4 Dalsze badania

Czy otrzymata$ niepomysélny wynik? Mozesz wéwczas postanowi¢, ze nie bedziesz juz
robi¢ zadnych dalszych badan i ze donosisz cigze. Nie masz obowiagzku poddania sie
dalszym badaniom. Chcesz mie¢ catkowita pewno$¢, czy Twoje dziecko ma wade?
Woéwezas mozesz zdecydowac sie na dalsze badania. Jezeli rozwazasz mozliwos¢
przerwania ciazy, zawsze musisz sie najpierw poddac dalszym badaniom.

Jezeli rozwazasz poddanie si¢ dalszym badaniom, zostaniesz zaproszona na rozmowe
w Osrodku Diagnostyki Prenatalnej. Dopiero potem podejmiesz decyzje zgodna ze
swoim Zyczeniem.

Czy pierwszy test byl testem zintegrowanym?

Mozesz wybra¢ mozliwos¢ przeprowadzenia dalszych badan, jezeli wystepuje u Ciebie
zwiekszone ryzyko urodzenia dziecka z zespotem Downa, zespotem Edwardsa lub
zespotem Pataua. Zwiekszone ryzyko to ryzyko 1 na 200 lub wieksze, na przyktad 1 na
150 lub 1 na 100, lub 1 na 20. Wiecej objasnien na temat zwiekszonego ryzyka
znajdziesz na stronach internetowych www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl i
www.erfelijkheid.nl.
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Jezeli po stwierdzeniu zwigkszonego ryzyka na podstawie badania zintegrowanego

chcesz sie podda¢ dalszym badaniom, masz nastepujace mozliwosci;

1. Mozesz wybrac test NIPT. Zaleta testu NIPT polega na tym, Ze nie wigze sie on z
ryzykiem poronienia. Z drugiej strony test NIPT nie daje jednak w 100% pewnosci.
Jezeli wynik testu NIPT nie bedzie odbiega¢ od normy, istnieje bardzo duze
prawdopodobienstwo, ze Twoje nienarodzone dziecko nie ma zespotu Downa,
zespotu Edwardsa albo zespotu Pataua. Nie zostanie wéwczas przeprowadzona u
Ciebie amniopunkcja ani biopsja kosméwki. Jezeli wynik testu NIPT bedzie
odbiega¢ od normy, mozesz wéwczas zdecydowac sie na amniopunkcje albo
biopsje kosméwki, aby uzyska¢ catkowita pewnos¢. Nie masz mozliwosci wyboru
testu NIPT, jezeli jeste$ w cigzy z blizniakami dwujajowymi albo jezeli podczas
badania USG u dziecka stwierdzone zostana wady, takie jak na przykiad pogrubiony
fatd karkowy.

2. Mozesz od razu wybra¢ biopsje kosméwki albo amniopunkgje.

Czy pierwszy test byt testem NIPT?
Jezeli wynik testu NIPT odbiegat od normy, mozesz sie zdecydowac¢ na dalsze badania.
Dalsze badania polegaja na biopsji kosméwki albo amniopunkgji.

Amniopunkcja i biopsja kosméwki

Biopsji kosméwki mozesz sie poddac¢ od 11 tygodnia ciagzy. Pobrany i zbadany zostaje
fragment tkanki z placenty (fozyska). Biopsji kosméwki mozesz sie poddac od 15
tygodnia cigzy. W przypadku amniopunkcji zostaja pobrane i zbadane wody ptodowe.
Na podstawie biopsji kosméwki albo amniopunkcji uzyskasz catkowita pewnos¢ co
do tego, czy Twoje dziecko ma zespét Downa, zespét Edwardsa albo zespét Pataua.
Wada tych badan jest fakt, ze istnieje ryzyko poronienia na skutek tych badan. Ma to
miejsce u 2 na 1000 kobiet, u ktérych przeprowadza sie to badanie; u 998 kobiet
badanie to nie prowadzi do poronienia.

Czy chcesz otrzymac wiecej informacji na temat biopsji kosméwki oraz

amniopunkcji? Wejdz na strone internetowg
www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl i www.erfelijkheid.nl.
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5 Swiadomy wybor

Postanawiasz samodzielnie, czy chcesz sie podda¢ badaniu przesiewowemu pod
katem zespotu Downa, zespotu Edwardsa i zespotu Pataua? Co bierzesz pod uwage?
Mozesz rozwazy¢ nastepujace informacje:

« Ile chcesz wiedzie¢ na temat swojego dziecka, zanim sie ono urodzi?

» Wyobraz sobie, ze otrzymasz niepomy$lny wynik i ze bedzie istniata mozliwos¢, ze
Twoje dziecko ma wade. Czy chcesz wéwczas poddac sie dalszym badaniom, aby
uzyskac catkowita pewnos¢ co do tego czy tez nie? Mozesz tez nic nie robi¢ i donosi¢
ciaze. Zalezy to od Twojej decyzji.

« Co sadzisz na temat amniopunkcji lub biopsji kosméwki, ktdre s zwigzane ze

zwiekszonym ryzykiem poronienia?

Jezeli dalsze badania wykaza, ze Twoje dziecko rzeczywiscie ma wade, jak mozesz sie

na to przygotowac?

« Co sadzisz na temat Zycia z dzieckiem z zespotem Downa, zespotem Edwardsa lub
zespotem Pataua?

« Co sadzisz na temat ewentualnego przerwania cigzy w przypadku dziecka z wada?

Dalsze badania moga wykaza¢, ze spodziewasz sie dziecka z zespotem Downa,
zespotem Edwardsa lub zespotem Pataua. Mozliwe jest tez, ze spodziewasz sie dziecka
zinng aberracja chromosomowa. Moze Cie to postawic¢ przed trudnymi wyborami.
Porozmawiaj na ten temat ze swoim partnerem, ze swoja potozng, lekarzem
rodzinnym, ginekologiem lub z innymi osobami, ktére s3 dla Ciebie wazne.

Jezeli postanowisz, ze chcesz przerwac ciaze, wéwczas jest to mozliwe do 24 tygodnia
ciazy.

Niezaleznie od tego, jaka decyzje podejmiesz, zawsze otrzymasz wsparcie ze strony
osoby, ktéra sprawuje nad Toba opieke potoznicza w trakcie ciazy.

Pomoc w dokonaniu wyboru

Na stronie internetowej www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl znajdziesz
pomoc w dokonaniu Swiadomego wyboru. Moze Ci to poméc w uporzadkowaniu
swoich myséli na temat badania przesiewowego. S3 tam takze porady, dotyczace
przeprowadzenia rozmowy na ten temat ze swoim partnerem albo z innymi
osobami. Rozmowa z Twoja potozna lub ginekologiem takze ma na celu
udzielenie pomocy w dokonaniu wyboru.
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6 Co powinnas jeszcze
wiedziec

Szczegdtowa rozmowa (doradztwo)

Rozwazasz przeprowadzenie u swojego dziecka badania przesiewowego pod katem
zespotu Downa, zespotu Edwardsa i zespotu Pataua? W takim razie najpierw czeka Cie
szczegdtowa rozmowa z potozna lub ginekologiem. Otrzymasz wéwczas odpowiedzi
na nastepujace pytania:

« Co to jest zespdt Downa, zespot Edwardsa i zespét Pataua?

Jakie testy masz do wyboru?

Jakie sa wady i zalety tych testow?

Jak dtugo to potrwa, zanim dowiesz si¢ wiecej?

Ile kosztuje to badanie?

Jakie dalsze badania s3 mozliwe, jezeli otrzymataby$ niepomyslny wynik?

Jezeli masz pytania, zadaj je w trakcie rozmowy. Czy po rozmowie masz watpliwosci,
czy chcesz sie podda¢ badaniu przesiewowemu? Mozesz ponownie odby¢ na ten
temat rozmowe ze swoja potozna lub ginekologiem. By¢ moze taka rozmowa wiecej
Ci wyjasni. Po tej szczegdtowej rozmowie (rozmowie doradczej) zadecydujesz, czy
chcesz podda¢ sie badaniu przesiewowemu pod katem zespotu Downa, zespotu
Edwardsa i zespotu Pataua, czy nie.
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Przygotowanie do rozmowy

Mozesz sie przygotowa¢, czytajac informacje na stronie internetowej
www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl. Bedziesz wéwczas mogta
zadawac pytania w trakcie rozmowy, aby uzyska¢ pomoc w dokonaniu wyboru
od potoznej lub ginekologa.

Kiedy i w jaki spos6b otrzymasz wynik?

To, kiedy zostaniesz poinformowana o wyniku, zalezy od badania i rézni sie z
zaleznodci od potoznej, ginekologa i/lub szpitala. Otrzymasz na ten temat informacje
przed badaniem. Zapoznaj sie réwniez z tabelg na stronie 14. Czy wybrata$ test NIPT i
chcesz zosta¢ poinformowana o ewentualny rozpoznaniu dodatkowym, a
laboratorium takiego rozpoznania dokonato? Wéwczas o wyniku dowiesz sie od
osoby, ktéra sprawuje nad Tobg opieke potoznicza w trakcie cigzy. Mozliwe jest takze,
ze zadzwoni do Ciebie specjalista z jednego z Osrodkéw Diagnostyki Prenatalnej lub z
polikliniki genetyki klinicznej szpitala uniwersyteckiego.

Koszty i zwroty kosztéw przesiewowych badan prenatalnych

Koszty szczegdtowej rozmowy (doradztwa)

Twoje ubezpieczenie zdrowotne pokrywa koszty szczegétowej rozmowy (doradztwa),
ktéra przeprowadza z Twoja potozna lub ginekolog na temat mozliwosci
przeprowadzenia badania przesiewowego pod katem zespotu Downa, zespotu
Edwardsa i zespotu Pataua. Nie wiaze sie to z kosztami z tytutu udziatu wlasnego
Twojego ubezpieczenia zdrowotnego. Nie ponosisz wiec zadnych kosztéw.

Koszty badania przesiewowego

Koszty testéw pokrywasz we wlasnym zakresie. Test zintegrowany kosztuje 168 euro
(w przypadku ciazy pojedynczej); optata za test NIPT wynosi okoto 175 euro. Mozesz
dowiedzie¢ sie u swojego ubezpieczyciela zdrowotnego, czy testy te s3 refundowane
na podstawie ubezpieczenia fakultatywnego.
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Koszty badania przesiewowego w przypadku wskazari medycznych

Czy istnieja w Twoim przypadku wskazania medyczne? Wéwczas zostaniesz zaproszona
na rozmowe w Osrodku Diagnostyki Prenatalnej. W porozumieniu z Tobg zostanie
uzgodnione, jakie badanie bedzie stanowi¢ dla Ciebie najlepszy wybér. Twdj
ubezpieczyciel zdrowotny pokryje koszty rozmowy oraz testu, jednakze mozliwe jest,
ze poniesiesz w zwiagzku z tym koszty w ramach udziatu wlasnego. Skontaktuj sie w tej
sprawie ze swoim ubezpieczycielem zdrowotnym.

Koszty i zwrot kosztow dalszych badan

Otrzymasz niepomyslny wynik testu zintegrowanego lub testu NIPT? Wéwczas mozesz
skorzysta¢ z mozliwosci przeprowadzenia badan dodatkowych (patrz strona 18).
Koszty tego badania pokrywane sa w ramach podstawowego ubezpieczenia
zdrowotnego. Mozliwe jest, ze koszty bedziesz musiata pokry¢ z udziatu wlasnego.
Skontaktuj sie w tej sprawie ze swoim ubezpieczycielem zdrowotnym. Wiecej
informacji na ten temat udzieli réwniez specjalista z Osrodka Diagnostyki Prenatalne;j.

Koszty i zwroty kosztow mogq ulec zmianie

Koszty i zwroty kosztéw, ktdre zostaly opisane powyzej moga ulec zmianie.
Aktualne informacje na temat kosztéw mozna znalez¢ na stronie internetowe;j:
www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl/kosten.

Zawsze sprawdzaj warunki swojego ubezpieczenia.

Konieczna jest umowa

Szczegbétowa rozmowa (doradztwo) oraz test zintegrowany moga zostac
przeprowadzone wylacznie przez $wiadczeniodawce ustug medycznych, ktdry zawart
umowe z Regionalnym Osrodkiem Prenatalnych Badan Przesiewowych. Koszty
szczegbtowej rozmowy (doradztwa) sa refundowane wytacznie, jezeli dostawca ustug
opieki zdrowotnej zawarl taka umowe. Radzimy, aby wczesniej zasiegna¢ na ten temat
informacji u swojej potoznej, lekarza rodzinnego lub ginekologa. Sprawdz na stronie
internetowej www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl/kosten, ktére potozne i
ktérzy ginekolodzy w Twoim regionie zawarli umowe. Rozsadnie tez jest sprawdzi¢,
czy ubezpieczyciel zdrowotny zawart umowe z dostawca ustug opieki zdrowotne;.
Skontaktuj sie w tej sprawie ze swoim ubezpieczycielem zdrowotnym.
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7 Wiecej informacji

Internet

Na stronie internetowej www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl réwniez
wyszczegélniono informacje ujete w niniejszej broszurze. Czy masz problem z
podjeciem decyzji, czy chcesz sie podda¢ badaniu przesiewowemu pod katem zespotu
Downa, zespotu Edwardsa i zespotu Pataua? By¢ moze przydatna okaze sie lektura
tekstu Swiadomy wybdr na stronie internetowej. Sa tam takze rady dotyczace
przeprowadzenia rozmowy na ten temat ze swoim partnerem albo z innymi osobami.

Inne strony internetowe zawierajace informacje na temat przesiewowych badan
prenatalnych:

www.erfelijkheid.nl

www.deverloskundige.nl

www.thuisarts.nl

www.meerovernipt.nl

Ulotki informacyjne

Czy chcesz dowiedziec si¢ wiecej na temat schorzen wymienionych w niniejszej
broszurze? Popro$ swoja potozna lub swojego ginekologa o ulotki informacyjne.
Dostepne s3 ulotki informacyjne na temat:

« zespotu Downa (trisomii 21);

« trisomii 18 (zespotu Edwardsa);

« trisomii 13 (zespotu Pataua);

» rozszczepu kregostupa i rozszczepu czaszki.

Broszury informacyjne mozesz takze pobra¢ na stronach internetowych

www.rivm.nl/down-edwards-patau/informatieblad i
www.rivm.nl/2owekenecho/informatieblad.
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Broszury na temat innych badan w trakcie cigzy

Dostepna jest osobna broszura na temat badania USG w 20 tygodniu ciazy. To badanie
takze stanowi cze$¢ prenatalnych badan przesiewowych. Broszure znajdziesz na
stronie www.rivm.nl/2owekenecho/folder. W ulotce Zwanger! (Cigza!) podane s3
ogoélne informacje na temat ciagzy. Znajdziesz tam réwniez informacje na temat
badania krwi, ktdre zostanie u Ciebie przeprowadzone, gdy bedziesz w 12 tygodniu
ciazy. Na podstawie tego badania okreslona zostanie miedzy innymi Twoja grupa krwi
oraz sprawdzona zostanie obecnos¢ choréb infekcyjnych. Te ulotke znajdziesz na
stronie internetowej www.rivim.nl/folderzwanger!

0 ulotki mozesz takze poprosi¢ swoja potozng, swojego lekarza rodzinnego lub
ginekologa.

Informatie over
de 20 wekenecho

' Zwanger!

Landelijke folder met
informatie en adviezen van
verloskundigen, huisartsen
en gynaecologen
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Organizacje i adresy

Stichting Downsydroom (Stowarzyszenie na rzecz oséb z zespotem Downa)

Jest to stowarzyszenie zrzeszajace rodzicéw, ktdrzy poswiecaja sie interesom o0séb z
zespotem Downa i ich rodzicéw. Stowarzyszenie to udziela bardziej szczegétowych
informacji na temat zespotu Downa. Wspiera takze kobiety ciezarne, ktére chcg
zadecydowac, czy sa w stanie wychowywac dziecko z zespotem Downa. Otrzymaja one
informacje na temat wychowywania dziecka z zespotem Downa, aby mogly podja¢
decyzje, ktéra jest odpowiednia w ich sytuacji. Stowarzyszenie to wspiera takze
rodzicéw noworodkow z zespotem Downa.

www.downsyndroom.nl

E-mail: helpdesk@downsyndroom.nl

Telefon: 0522 - 281 337

Erfocentrum

Erfocentrum to krajowe centrum informacyjne ds. dziedzicznosci.
www.erfocentrum.nl, www.erfelijkheid.nl, www.zwangerwijzer.nl
E-mail infolinii Erfocentrum: erfolijn@erfocentrum.nl

Infolinia Erfocentrum: 033 - 303 2110

VSOP

To Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties (Stowarzyszenie
zrzeszajace wspotpracujace ze sobg organizacje rodzicéw i pacjentéw) zajmuje sie
kwestiami dotyczacymi dziedzicznosci. VSOP jest zrzeszeniem okoto 60 organizacji
pacjentéw, z ktorych wiekszosé¢ zajmuje sie schorzeniami o charakterze genetycznym,
wrodzonym lub rzadkim. VSOP reprezentuje juz od ponad 30 lat ich wspdlne interesy
w kwestiach dotyczacych dziedzicznodci, etyki, cigzy, badan biomedycznych oraz
opieki w przypadku rzadko wystepujacych schorzen.

www.vsop.nl

Telefon: 035 - 603 4040
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Stowarzyszenie VG netwerken

Stowarzyszenie VG netwerken 3czy ze soba rodzicéw i osoby z bardzo rzadko
wystepujacymi zespotami, ktdre wiaza sie z niepelnosprawnoscia intelektualng lub
trudno$ciami w przyswajaniu wiedzy.

www.vgnetwerken.nl

E-mail: info@vgnetwerken.nl

Telefon: 030 - 720 0030

Platforma ZON

Organizacja zrzeszajaca pacjentdw, dziatajaca na rzecz rodzicdw z dzie¢mi, u ktérych
wystepuja rzadkie lub nieznane schorzenia, jak réwniez aberracje chromosomowe,
takie jak zesp6t Edwardsa i zesp6t Pataua.

www.ziekteonbekend.nl

RIVM

Na wniosek Ministerstwa Zdrowia Publicznego, Opieki Spotecznej i Sportu (VWS) oraz
za zgoda medycznych grup zawodowych RIVM koordynuje badania przesiewowe w
kierunku zespotu Downa, zespotu Edwardsa i zespotu Pataua oraz wad fizycznych.
Wiecej informacji mozna znalez¢ na stronie: www.rivm.nl/down-edwards-patau-seo
w zaktadce Organisatie (Organizacja).

Regionalne Osrodki Prenatalnych Badan Przesiewowych

Osiem istniejacych Osrodkdw Regionalnych posiada zezwolenie na przeprowadzanie
tych badan przesiewowych. Osrodki te zawieraja umowy z wykonawcami tych badan
przesiewowych i s3 odpowiedzialne za zapewnienie jakosci badan w danym regionie.
Wiecej informacji na temat tych Regionalnych Osrodkéw mozna znaleZ¢ na stronie:
www.rivim.nl/down-edwards-patau-seo w zakladce Organisatie (Organizacja).
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8 Wykorzystanie
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Twoich danych

Jezeli bierzesz udziat w badaniu przesiewowym pod katem zespotu Downa,
zespotu Edwardsa i zespotu Pataua, miej $Swiadomos¢, ze Twoje dane zostang
wykorzystane. Dane te s3 konieczne w celu przeprowadzenia badania
przesiewowego i zaproponowania ewentualnego leczenia, a takze w celu
zapewnienia jakosci $wiadczonej opieki zdrowotnej. Dane te zostang zapisane w
Twojej dokumentacji medycznej oraz w bazie danych o nazwie Peridos. Jest to
system, z ktérego korzystaja wszyscy $wiadczeniodawcy ustug medycznych,
ktoérzy s zaangazowani w prenatalne badania przesiewowe w Holandii.
Jednakze dostep do Twoich danych maja wylacznie swiadczeniodawcy ustug
medycznych, ktérzy zajmuja sie Twoimi badaniami przesiewowymi. System ten
jest optymalnie zabezpieczony w celu zapewnienia Twojej prywatnosci.

Jezeli jest to konieczne, dostep do danych w systemie Peridos moze uzyska¢
takze Osrodek Regionalny. Osrodek Regionalny koordynuje program badan
przesiewowych i zapewnia jako$¢ jego realizacji przez wszystkich
zaangazowanych $wiadczeniodawcéw ustug medycznych. Posiada na ten cel
zezwolenie Ministerstwa Zdrowia Publicznego, Opieki Spotecznej i Sportu
(VWS). Badanie przesiewowe musi spetnia¢ krajowe normy jakosci.

Osrodek Regionalny zapewnia jako$¢ miedzy innymi na podstawie danych z
systemu Peridos. Réwniez sami $wiadczeniodawcy ustug medycznych angazuja
sie w kontrole jakosci. Czasem w tym celu musza poréwnywaé nawzajem swoje
dane. Twdj $wiadczeniodawca ustug medycznych moze udzieli¢ Ci wiecej
informacji na temat ochrony Twoich danych. Nie chcesz, aby Twoje dane
osobowe pozostaly w systemie Peridos po zakonczeniu badan przesiewowych?
Poinformuj o tym osobe, ktéra sprawuje nad Toba opieke potoznicza w trakcie

ciazy.



Badania naukowe

Do Twoich danych osobowych nie majg dostepu zadne inne osoby oprécz
$wiadczeniodawcéw $wiadczacych Ci ustugi medyczne oraz Osrodka
Regionalnego. Do celdw statystycznych, na przyktad w celu ustalenia, ile kobiet
ciezarnych korzysta z prenatalnych badan przesiewowych, wykorzystywane s3
wylacznie anonimowe dane. Oznacza to, ze dane te w zaden sposéb nie moga
zosta¢ powigzane z Twoja osoba. Nawet przez osoby, ktdre sporzadzaja
statystyki.

W celu ciaglego udoskonalania prenatalnych badan przesiewowych konieczne
jest prowadzenie badan naukowych. W przypadku tego rodzaju badan Twoja
prywatnos¢ jest chroniona. Naukowcy nigdy nie maja dostepu do Twojego
nazwiska ani adresu. Jezeli jednak te dane osobowe beda konieczne do celéw
badan naukowych, zostaniesz wyraznie poproszona o wyrazenie na to zgody.
Twoja decyzja nie bedzie oczywiscie miata zadnego wplywu na to, w jaki sposéb
bedziesz traktowana podczas badan przesiewowych oraz po ich
przeprowadzeniu.

Wiecej informacji na te tematy znajdziesz na stronie internetowej
www.onderzoekvanmijnongeborenkind.nl/privacy

Badania TRIDENT-1i TRIDENT-2

Decydujesz sie na przeprowadzenie testu NIPT? W takim razie bierzesz udziat w
eksperymencie naukowym.

Zostang wowczas wykorzystane Twoje dane. Wejdz na strone internetowa
www.meerovernipt.nl w celu uzyskania bardziej szczegétowych informacji.
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English

This brochure is designed to inform you (and your partner) about prenatal screening
for Down syndrome, Edwards' syndrome and Patau's syndrome. The English brochure
text is available on www.rivm.nl/down-edwards-patau/folder.

Deutsch

Diese Broschiire bietet Ihnen (und Threm Partner) Informationen tiber das prinatale
Screening auf Down-, Edwards- und Patau-Syndrom. Sie finden den deutschen Text
der Broschiire auf der Internetseite www.rivm.nl/down-edwards-patau/folder.

Frangais

Dans cette brochure, vous (votre conjoint ou compagnon) trouverez des informations
sur le dépistage prénatal du syndrome de Down, d'Edwards et de Patau. Vous trouverez
la version francaise de cette brochure sur www.rivm.nl/down-edwards-patau/folder.

Espaiiol

Este folleto ofrece informacién a usted y a su pareja, sobre el screening prenatal del
sindrome de Down, Edwards y Patau. Encontrard el texto en espafiol de este folleto en
www.rivm.nl/down-edwards-patau/folder.

Polski

Niniejsza broszure opracowano w celu poinformowania Ciebie oraz Twojego partnera/
Twojej partnerki o przesiewowym badaniu w kierunku zespotu Downa, zespotu
Edwardsa i zespotu Pataua. Broszura w jezyku polskim jest dostepna na stronie
www.rivm.nl/down-edwards-patau/folder.

Portugués

Esta brochura proporciona a si (e ao seu marido ou companheiro) informagao sobre o
exame pré-natal para detecgdo das sindromes de Down, Edwards e Patau. O texto desta
brochura em portugués encontra-se em www.rivm.nl/down-edwards-patau/folder.

Papiamentu

Den e foyeto aki abo (i bo partner) ta hafia informashon tokante screening prenatal di
e sindrome di Down, Edwards I Patau. Bo ta hafia e kontenido di e foyeto aki na
Papiamentu na www.rivm.nl/down-edwards-patau/folder.

Tiirkce

Bu brosiir, Down, Edwards ve Patau sendromu i¢in dogum 6ncesinde uygulanan
tarama testi hakkinda size (ve esinize) bilgi vermek amaciyla hazirlanmistir.
Tirkce metne www.rivm.nl/down-edwards-patau/folder adresinde bulabilirsiniz.
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Stopka redakcyjna

Tre$¢ niniejszej broszury zostala opracowana przez grupe robocza. W skiad tej grupy
roboczej wchodza miedzy innymi organizacje zrzeszajace lekarzy rodzinnych (NHG),
potozne (KNOV), ginekologéw (NVOG), Regionalne Osrodki Prenatalnych Badan
Przesiewowych, technikéw USG (BEN), lekarzy pediatréw (NVK), genetykow
klinicznych (VKGN), Erfocentrum, Stowarzyszenie zrzeszajace wspotpracujace ze
sobg organizacje rodzicéw i pacjentéw (VSOP) oraz RIVM.

© RIVM-CvB

Niniejsza broszura reprezentuje stan faktyczny na podstawie dostepnej wiedzy. Autorzy niniejszej
broszury nie ponoszq odpowiedzialnosci za ewentualne btedy lub niescistosci. W celu uzyskania
indywidualnej porady zawsze mozesz sie zwrdcic do swojej potoznej, lekarza rodzinnego lub

ginekologa.

Niniejsza broszure mozna takze znalez¢ na stronie internetowej
www.rivin.nl/down-edwards-patau/folder.

Potozne, ginekolodzy, lekarze rodzinni, technicy USG oraz inni $wiadczeniodawcy
ustug potozniczych moga zamawia¢ wiecej egzemplarzy niniejszej broszury na stronie
internetowej www.rivm.nl/pns-folders.

Opracowanie graficzne: Xerox/OBT, Haga

RIVM, kwiecien 2017 1.
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