MEDICAL
TRIBUNE 5

BLEDNE KOLO TERAPII

Mozna by ich nazwaé pacjentami po przejsciach. Leczg sie¢ od miesigcy, czasem lat. Wedruja od specjalisty do specjalisty. Gdzies na poczatku tej drogi postawiono im dia-
gnoze, potem ja zweryfikowano, wreszcie wrécono do pierwotnej. R6znie bywa. A samopoczucie pacjenta przez ten czas przypomina sinusoide - lepiej, gorzej. Wreszcie jest

tylko gorzej. | wtedy pacjent trafia na autorytet w swojej dziedzinie, ktéry stawia nowa diagnoze. NamowiliSmy takich specjalistow, by opowiedzieli, w jaki sposob doszli
do prawidiowego rozpoznania. Powstaty historie nie tylko medyczne, ale tez petne emocji, jak zwykle, gdy cierpienie miesza si¢ z nadzieja.

Niezrozumienie istoty badan
prenatalnych

Niedoktadnie zebrany wywiad i brak podstawowych badan moze prowadzi¢ do postawienia
btednej diagnozy. A stad juz krok do zagrozenia zdrowia i zycia pacjenta

Portret pacjenta, kitéry sie do mnie zgtosit

Do Kliniki Perinatologii UM w L.odzi trafita 25-letnia
pacjentka spoza t.odzi w 26. tygodniu ciazy z rozpo-
znaniem w ultrasonografii zaburzen wzrostu ptodu
pod postacia podejrzenia powaznych nieprawidfo-
wosci genetycznych przejawiajacych sie jako zabu-
rzenia wzrostu czesci kostnych plodu. Ponadto pacjent-
ka trafita z ciaza zagrozong niedotlenieniem ptodu,
z bezposrednim zagrozeniem zycia plodu, wiec tak na-
prawde w ciagu kilku godzin nasz zesp6t musiat zdecy-
dowad, jakie podjaé dzialania. WiedzieliSmy, ze pa-
cjentka miata wykonane badania prenatalne, ale nie dostata jeszcze ich wynikéw. Nie mo-
gliémy sobie pozwoli¢, zeby na nie czekaé. Sytuacja wymagata szybkiej decyzji.
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Historia poprzedniej nieudanej terapii

Wezesniej pacjentka zglosita sie do swojego lekarza prowadzacego na badanie USG mniej
wiecej w 21. tygodniu ciazy. Wynik, w jego ocenie, sugerowalt istnienie wrodzonych za-
burzen genetycznych (chondrodystrofie) przejawiajacych sie jako znieksztalcenia
czesci chrzestno-stawowej konczyn i powodujacych nieprawidiowy wzrost ptodu.
Ze wzgledu na podejrzenie powaznej wady ptodu lekarz zlecit wykonanie badania prena-
talnego (amniopunkcja), ktére okreéla kariotyp ptodu. Ciezarna byta prowadzona przez
tego lekarza przez 26 tygodni, a nastepnie wystana do L.odzi do o$rodka referencyjnego.
Z historii choroby, jaka dostaliémy, wynikalo, ze kobieta jest zdrowa, nie leczy sie na zad-
ne choroby przewlekte i to jest jej pierwsza cigza.

Jak doszediem do prawidtowej diagnozy

7 punktu widzenia rozpoznania, jakie dostaliémy, kazda decyzja wydawala sie niedo-
bra. Gdyby$my zostawili ciaze i wstrzymali sie od dalszych dziatan, byto ryzyko, ze ptéd
obumrze wewnatrzmacicznie, na co wskazywat znaczacy niedobér masy ptodu oraz nie-
prawidtowe wyniki badan dopplerowskich przeplywéw krwi u ptodu. Innym krokiem
moglo by¢ rozwiazanie cigzy w 26. tygodniu cieciem cesarskim. Ale w sytuacji, gdy ma-
my ptdéd z podejrzeniem powaznej wady genetycznej, bytoby to ryzykowne 1 obcigzajace
dla matki postepowanie. Trzecim rozwiazaniem byloby indukowanie porodu drogami
natury, co w 26. tygodniu nie jest tatwe, a dodatkowo ryzykowne dla tak malego, chore-
go plodu. Postanowiliémy poszerzy¢ wiedze o kolejne badanie: zrobiliémy USG uwzgled-
niajace m.in.: biometrie ptodu, ilo§¢ wod, stan tozyska i zaawansowane przeplywy na-
czyniowe tetnicy pepowinowej, tetnicy érodkowej mézgu ptodu i tzw. przeptyw zylny.
Wynik tego badania sugerowal, Zze to nie jest wada genetyczna, lecz symetryczne
ograniczenie wewnatrzmacicznego wzrastania ptodu, zwane hipotrofia syme-
tryczng. Badanie USG nie wskazywalo na znieksztalcenia konczyn, wiec wszystko su-
gerowalo, ze poprzednie podejrzenie o wade ptodu mogto byé¢ btedne. Zaczeliémy sie
sklania¢ ku hipotezie, ze to ciaza hipotroficzna. A skoro tak, to musiat wystapié jakis
czynnik, ktory ja wywotal, a ktéry nie zostat rozpoznany we wczeéniejszej terapii. Przy-
czyng_ hipotrofii ptodu moze by¢ palenie papieroséw przez ciezarna, ale tez nadci$nie-
nie, cukrzyca 1 inne czynniki. Okazalo sie, ze ta pacjentka miata nieprawidiowe war-
tosci cisnienia, najprawdopodobniej jeszcze przed zajSciem w cigze, a nie byta
specjalnie diagnozowana w tym kierunku ani leczona. To spowodowalo dtugotrwate
zmiany naczyniowe, trwajace w czasie pogorszenie ukrwienia ltozyska 1 ptodu, a w dal-
szej perspektywie wewnatrzmaciczne ograniczenie wzrastania dziecka. Poki ciaza byla
w poczatkowe] fazie, nikt nie wiedzial, ze jest hipotroficzna, ale w 26. tygodniu byto juz
jednak widaé, ze ptdd jest prawie dwa razy mniejszy, niz powinien by¢, i dopatrywano
sie wady genetycznej.

Zdecydowali$émy sie zatem na ciecie cesarskie. Dziecko w 26. tygodniu wazylo zaled-
wie 600 g (podczas gdy prawidlowa waga na tym etapie powinna wynosic¢ ok. 1000 g). Tra-
filo na nasza neonatologie. Niestety zmarto po trzech dniach. Mialo ciezka hipotrofie i do-
datkowo bylo wezeéniakiem. Nie udato sie go uratowad.

Co wazne, po tygodniu od decyzji ciecia cesarskiego przyszly wyniki badan prenatal-
nych. Okazalo sie, ze wady genetycznej nie bylo, czyli nasza diagnoza sie potwierdzila.

Wczeséniej popetnione btedy

1. Pacjentka byta Zle zdiagnozowana i przez 26 tygodni prowadzona nie tak, jak po-
winna. Lekarz nie zebral dokladnego wywiadu, nie zmierzyl ciénienia, ktére wedlug
naszych przypuszczen bylo nieprawidlowe, jeszcze zanim kobieta zaszla w ciaze.

2. Nie zdiagnozowano réowniez bardzo powaznego zaburzenia, jakie zaczelo sie pojawiac,
a wiec hipotrofii u dziecka. W 22.-24. tygodniu mozna podejrzewad, ze z dzieckiem dzie-
je sie co$ zlego, w zwiazku z tym zleci¢ kolejne badania.

3. Lekarz prowadzacy pacjentke zbyt pézno zlecit wykonanie badan prenatalnych.
Do 26. tygodnia ciazy nie dysponowaliémy wiarygodnym wynikiem kariotypu ptodu.

Nalezy pamietaé o wezesnych nieinwazyjnych badaniach prenatalnych w ciazy mozli-
wych juz od 11. tygodnia ciazy.

Jaka jest nauka z tej lekciji

Btedna diagnoza pacjentki, z jaka trafita do nas jako do oérodka referencyjnego, i suge-
rujaca pewien sposéb postepowania zostala przez nas zupelnie odwrdocona. Wazne jest
zatem, zeby zawsze mie¢ ograniczone zaufanie do rozpoznania wykonanego
przez innego lekarza.

Chondrodystrofia, czyli wada genetyczna plodu, ktéra powoduje zahamowanie jego
wzrostu, moze by¢ podobna w objawach do ciazy hipotroficznej, spowodowanej czynni-
kami pochodzacymi od matki, cho¢by paleniem papieroséw czy nieleczonym nadciénie-
niem tetniczym. To pokazuje, jak wazne w przypadku problemow wystepujacych
u cigzarnej jest badanie ogolne kobiety oraz badania dodatkowe wykonane od-
powiednio wczes$nie.

Cis$nienie tetnicze wymagato korekty i wdrozenia odpowiedniego leczenia jeszcze
na samym poczatku prowadzenia cigzy. Gdyby tak sie stalo lub gdyby pacjentka tra-
fita do nas kilka tygodni wczeéniej, moze nie doszloby do tak drastycznego pogorsze-
nia przeplywéw krwi w lozysku. We wezesnej fazie cigzy mozna byfo albo leczyé
nadcisnienie tetnicze u matki, ale tez podawaé¢ mate ilosci kwasu acetylosalicy-
lowego w dawce 1 mg/kg m.c., zeby poprawié¢ przeplywy naczyniowe i zwigk-
szy¢ mase ciala plodu. Ale w 26. tygodniu byto juz za p6zno na wdrozenie leczenia.
Zmiany naczyniowe, jakie zaszly w przebiegu tej cigzy, spowodowaly nieodwracalne
skutki: zahamowanie wzrostu ptodu 1 jego niedotlenienie. Gdyby problem rozpoznano
weze$niej, mogloby nie dojéé do tak zaawansowanej hipotrofii, a w konsekwencji
do $mierci dziecka.

Ta historia uwypukla réwniez jeszcze jeden problem: niezrozumienie istoty badan prena-
talnych. W Polsce wciaz panuje przekonanie, ze badania prenatalne nalezy robié¢ tylko
u kobiet, ktére maja ponad 35 lat lub w ich rodzinie wystepowaly choroby genetyczne.
Tymczasem kazda kobieta moze by¢ zagrozona genetyczng nieprawidlowoscia u dziecka.
Z tego wniosek, ze nieinwazyjne badania genetyczne, czyli tzw. testy podwdjne
z krwi (PAPP-A), powinny by¢ robione u kazdej kobiety migedzy 11. a 14. tygodniem
cigzy. A gdy wychodza niepokojaco, kolejnym etapem jest amniopunkcja, pobranie ptynu
owodniowego i ocena kariotypu dziecka. Wowczas wiadomo, ze dziecko nie roénie i ze mo-
ze by¢ problem genetyczny. Poza tym nawet jesli wynik testu jest negatywny, czyli nie
ma wady genetycznej, niektére z parametréw moga pokazywaé nieprawidtowosci lub wy-
chodzié¢ poza $rednia populacyjna. Moga wskazywaé na zwiekszone ryzyko pézZniejszego
wystapienia w czasie cigzy takich powiklan jak nadci$nienie tetnicze u matki czy hipo-
trofia ptodu. |
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